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序 


眼睛 是 人 体 的 重要 器 官 ,加 快 眼科 学 发 展 , 搞 好 了 眼病 防治 ,是 造福 广大 人 民 群 众 ,提高 社会 
健康 水 平 的 重要 措施 。 近年 来 , 随 着 科学 技术 的 飞速 发 展 ,眼科 学 有 了 长 足 的 进步 。 今天 ,不 论 
是 对 眼病 的 诊断 手段 和 治疗 方法 ,还 是 对 眼科 疾病 的 命名 和 分 类 ,都 比 以 往 发 生 了 显著 的 变 
化 。 特 别 是 在 揭示 全 身 性 疾病 和 综合 征 与 眼病 方面 的 联系 上 ,有 了 新 的 进展 ;并 在 诊断 和 治疗 
上 ,提供 了 新 的 概念 ,方法 和 手段 .为 及 时 全 面 反映 眼科 学 的 这 些 最 新 进展 ,本 书 作者 经 过 近 四 
年 的 努力 ,翻阅 了 大 量 文献 ,在 对 600 余 种 眼 综合 征 进行 了 系统 收集 ,整理 的 基础 上 ,汇编 成 此 
书 , 截至 目前 为 止 ,这 是 国内 外 同类 书 中 种 类 最 多 , 内容、 资料 最 为 丰富 的 一 部 工具 书 . 由 于 眼 
综合 征 与 全 身 多 系统 疾病 都 有 联系 ,因此 ,这 本 书 中 的 内 容 ,不 仅 眼科 医师 需要 掌握 ,临床 各 科 
医生 也 都 应 有 所 了 解 。 只 有 这 样 , 才 不 会 把 这 些 有 机 联系 的 综合 征 误诊 为 孤立 的 单一 病症 ,从 
而 影响 眼病 的 正确 诊断 和 及 时 治疗 ,这 本 书 的 出 版 ,不 仅 对 促进 我 国 眼科 学 的 发 展 ,进步 ,提高 
眼病 防治 水 平 具 有 重要 意义 ,而 且 对 拓展 各 临床 学 科 医 师 的 业务 知识 ,促进 临床 医学 水 平 的 整 
体 提高 ,也 都 将 发 挥 出 积极 的 作用 。 

谨 此 为 序 。 
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前 言 


随 着 医学 科学 的 发 展 ,人 们 对 一 些 疾病 有 了 更 进一步 的 认识 ,过 去 认为 是 眼科 局 部 的 某 些 
疾病 ,通过 近代 医学 的 研究 证 明 是 全 身 疾病 在 眼 部 的 表现 ,而 有 些 全 身 疾病 ,逐渐 被 发 现 了 它 
们 在 眼 部 的 症状 和 体征 。 为 了 使 广大 医务 工作 者 更 深入 地 了 解 这 些 综合 征 ,我 们 编写 此 书 ,以 
供 眼科 和 广大 医务 工作 者 参考 。 

本 书 共 描 述 了 与 眼科 有 关 的 综合 征 600 余 例 , 病 名 以 英文 为 题目 ,每 个 病征 又 分 八 个 部 
分 , 即 : 疾 病名 称 、 译 名 、 别 名 \ 概 要 、 病 因 病 理 、 眼 部 特征 、 全 身 特征 、 治 疗 . 因 各 综合 征 的 别名 繁 
多 ,也 比较 混乱 ,我 们 进行 了 全 面 规整 , 尽 可 能 收集 齐全 别名 ,概要 记述 了 最 早 的 报道 者 及 目前 
国际 ,国内 对 该 病 的 认识 ,发 病情 况 , 研 究 进 展 和 本 病 的 主要 特征 . 眼 及 全 身 特征 详细 描述 了 该 
病 的 症状 ,体征 和 各 种 特异 性 辅助 检查 。 

本 书 内 容 新 颖 ,条 目 清楚 ,注重 实际 。 书 末 附 有 英文 、 中 文 和 症状 案 引 。 英 文 罕 引 以 A、B、 
C 顺序 排列 ,中 文 以 笔划 为 序 , 症 状 索引 又 分 眼 部 症状 和 全 身 症状 , 以 便 读者 查找 。 

由 于 涉及 的 眼科 综合 征 较 多 , 且 各 杂志 、 文 献 及 书刊 对 一 些 综合 征 的 认识 有 差异 ,所 以 在 
编写 过 程 中 难免 有 错误 和 争议 , 诚 尽 的 希望 广大 读者 提出 宝贵 意见 。 


_ 作 者 
1994 年 于 北京 


眼 综合 征 1 


序 oo Riin 


一 ' 综合 征 名 称 

Aarskog-Scott 综合 征 … - (1) 
Aberfeld 综合 征 …… a) 
Accommodative Effort 综合 征 «MD 
Achard 综合 征 … » (2) 
Acosta 综合 征 » (2) 


Acquired Immune Deficiency 综合 征 


Acute Retinal Necrosis 综合 征 …… (3) 
Addison 综合 征 + (6) 
Addison-Biermer 综合 征 + (7) 
Adie 综合 征 + (7) 
Adrenal Sympathetic 综合 征 + (9) 
Adson 综合 征 + (9) 
Aicardi 综合 征 + (10) 
Alacrima 综合 征 (10) 
Aland 综合 征 … (10) 
Albers-Schonberg 综合 征 * an 
Albinism I 综合 征 an 
Albinism I 综合 征 a2) 
Albinotic Fundus av 
Albright 综合 征 * av 
Alport 综合 征 …- a3) 
Alstroem-Olsen 综合 征 * 4) 
Alstrom 综合 征 + a4) 
Amalric 综合 征 - a4) 
Amaurosis Fugax 综合 征 - 05) 
Amendola AE - + (15) 
Amish 白化 病 + (15) 


(16) 
(16) 
(17) 
(17) 
a7) 
a8) 
(18) 
(19) 
(20) 
(20) 
(21) 
(21) 
(21) 

» (22) 
Avellis-Longhi 综合 征 * (23) 
Axenfeld 综合 征 : » (23) 
Axenfeld-Schurenberg 综合 征 …… (24) 


Andogsky 综合 征 
Angelucci 综合 征 
Aniridia 综合 征 
Ankyloblepharon 综合 征 
Antimongolism 综合 征 
Anton 综合 征 
Apert 综合 征 
Apert-Crouzon 综合 征 
Argyll + Robertson 综合 征 


Babinski-Nageotte 综合 征 …*………* (24) 
Bailey 综合 征 … + (25) 
Balint 综合 征 … + (25) 
Banti 综合 征 ……… » (25) 
Barnard-Scholz 综合 征 * (26) 
Barre-Lieou 综合 征 … + (26) 
Bartholin-Patau 综合 征 (27) 


Basement Membrane Exfoliation 综合 征 


Bd sere (27) 
Bassen-Kornzweig 综合 征 - (28) 
Batten-Mayou 综合 征 … - (29) 


A 
Bazzana 综合 征 (29) 
Behcet 综合 征 … (30) 
Behr I 综合 征 GD 
Behr I 综合 征 (32) 
Benedikt 综合 征 .ee (32) 
Benign Abducent Nerve Palsy 综合 征 
vr (33) 
Benson 综合 征 (33) 
Berardinelli-Seip 综合 征 (33) 
Bernard 综合 征 “…… (34) 
Besnier-Boeck-Schaumann 综合 征 
ten (34) 
Best 病 … (35) 
Bielschowsky-Jansky fø (35) 
Bielschowsky-Lutz-Cogan 综合 征 
è seee (35) 
Bietti I 综合 征 * (36) 
Bing-Neel 综合 征 “ (36) 
Blatt 综合 征 eee (36) 
Bloch-Sulzberger 综合 征 … (37) 
Bogorad 综合 征 … (38) 
Bonnet-Dechaume-Blanc 综合 征 * (38) 
Bonnevie-Ullrich 综合 征 … (38) 
Bonnier 综合 征 + (39) 
Bourneville 综合 征 … (39) 
Bowen 病 (40) 
Brain RAE + UD 
Brown 综合 征 an 
Brown-Marie Ee fE > an 
Brown-Sequard 综合 征 “ (42) 
Brueghel 综合 征 (42) 
Bruns 综合 征 (42) 
Buckler I 综合 征 (43) 
Buckler I 综合 征 + (43) 
Buckler E AiE (43) 
Burger-Grutz 综合 征 (44) 
Burnett 综合 征 …… » (44) 


Caffey 综合 征 (45) 
Cairns 综合 征 (45) 
Canalis Opticus 综合 征 (46) 
Canavan 综合 征 …… (46) 


Capgra 综合 征 …… eee (46) 
Carotid Artery System Ischemia 综合 征 


(47) 

Carpenter 综合 征 UD 

Carr-Barr-Plunknett 综合 征 (47) 

Carson 综合 征 (48) 

+ (48) 

Cerebro-Facio-Reno-Arthro — Syndactylia 

综合 征 sae (49) 
Cerebro-Oculo-Facio-Skeletal 综合 征 

ee (49) 


Cestan-Chenais 综合 : (49) 


Chandler 综合 征 … + (50) 
Charcot I 综合 征 … * (50) 
Charcot-Marie-Tooth 综合 征 …… (51) 
Charcot-Wilbrand 综合 征 . (51) 
Charlin 综合 征 ……… » (52) 
Chediak-Higashi 综合 征 (52) 
Chromosome = X 综合 征 … * (53) 
Chromosome 18 Cycle 综合 征 …… (53) 
Chromosome 18 Partial Deletion 

(Long Arm 综合 征 … + (53) 
Chromosome 18 Partial Deletion 

(Short Arm) 综 合 征 … + (54) 
Chromosome 22 Partial Deletion 
(Long Arm) 综 合 征 .pe (54) 
Chromosome 13q- Partial Deletion 

(Long Army) 综合 征 …………… (54) 


Chromosome 3/B Translocation 综合 征 

* (55) 
- (55) 
» (55) 
= (56) 
* (57) 
» (57) 


Coffin-Lowry 综合 征 


眼 综合 征 


Cogan I 综合 征 … - (57) 
Cogan I 综合 征 … - (58) 
Cogan-Guerrys 综合 征 » (58) 
Cogan-Reese 综合 征 … + (59) 
Cohen 综合 征 …………… - (59) 
Comedo-Cataract 综合 征 - (59) 
Congenital Dyslexia 综合 征 + (59) 
Congenital Mega Trichia … - (60) 
Congenital Tited Disc 综合 征 - (60) 
Conradi 综合 征 pe 。(60) 
Cords 综合 征 …… * (61) 
Corneal Painful Scar 综合 征 - (61) 
Costen 综合 征 + (61) 
Cottle 综合 征 … + (62) 
Cranio-Cervical 综合 征 … + (62) 
Creutzfeldt-Jakob 综合 征 + (62) 
Cri-du-chat 综合 征 (63) 
Cross 综合 征 …… - (63) 
Crush 综合 征 + (63) 
Crush Orbital Apex 综合 征 + (64) 
Curtius 综合 征 … » (64) 
Cushing 1 综合 征 (64) 
Cushing I 综合 征 (66) 
Cushing E 综合 征 (66) 
Cyclopism 综合 征 … (66) 
Cystic Fibrosis 综合 征 (67) 
Dalrymple 综合 征 … (67) 
Danbolt-Closs 综合 征 (685 
Dandy-Walker 综合 征 (68) 
Darier-White 综合 征 (68) 
Davis 综合 征 (69) 
Degos 综合 征 (69) 
Dejean 综合 征 (70) 
Dejerine-Klumpke 综合 征 (70) 
Dejerine-Roussy 综合 征 (70) 
Dejerine-Sottas 综合 征 av 
Dejerine-Thomas 综合 征 (71) 


De Lange I 综合 征 
De Myer 综合 征 … 
Dental-Ocular-Cutaneous 综合 征 


Devic 综合 征 
Diffuse Keratases 综合 征 
Dimmer 综合 征 ……… 
Di Saia 综合 征 
Diver 综合 征 
Dominant Albinoidism 综合 征 
Donohue 综合 征 …………… 
Double Whammy 综合 征 
Down 综合 征 ………… 
Doyne 综合 征 … 
Drummond 综合 征 
Duane 综合 征 …- 
M— Duane I 综合 征 
H= Duane I 综合 征 
M= Duane I 综合 征 
Dubin-Johnson AiE + 


Dyscontrol 综合 征 … 
Eales 综合 征 (80) 
M- Eds 病 中 心 型 (80) 


Eales 病 周边 型 -+ (80) 
JRR 
seer (81) 
附 四 ABE Å 
(81) 
(81) 
(82) 
(82) 
(83) 
(84) 
* (84) 
(84) 
… (84) 


Eaton-Lambert 综合 征 + 
Edward 综合 征 ……… 
Ehlers-Danlos 综合 征 …- 
Ellis-Van Creveld 综合 征 + 
Elsahy-Waters 综合 征 + 
Elschnig I 综合 征 …… 
Elschnig 工 综合 征 
Empty Sella 综合 征 … 


Engelmann 综合 征 ……… 
Epstein 综合 征 … 
Erb-Goldflam 综合 征 
Espildora-Lugue 综合 征 


Fabry 综合 征 … 
Fahr-Volhard 综合 征 
Familial Hypogonadism 综合 征 
Fanconi 综合 征 
Fanconi 1 综合 征 
Fanconi I 综合 征 
Fanconi-Turler 综合 征 
Farber 综合 征 
Farmer-Mustian 综合 征 
Faulk-Epstein-Jones 综合 征 
Faver-Racouchot 综合 征 
Feer 综合 征 
Feiedmann 综合 征 
Felty 综合 征 … 
Fetal Alcohol 综合 征 
Fisher 综合 征 
Fish Eye 综合 征 
Foix 综合 征 
Folling 综合 征 
Forssman 综合 征 … 
Foster «Kennedy 综合 征 
Foville I 综合 征 
Foville 工 综合 征 
Foville-Wilson 综合 征 
Franceschetti-Klein 综合 征 … 
Franceschetti-Kaufman 综合 征 
Francois I 综合 征 
Francois I 综合 征 
Francois-Haustrate 综合 征 
Frankl-Hochwart 综合 征 
Freeman-Sheldon 综合 征 
Frenkel 综合 征 ……… 
Friedreich Ataxia 综合 征 .…… 00000 


Frohlich 综合 征 ……… 
Fryns 综合 征 

Fuchs I 综合 征 
Fuchs I 综合 征 
Fuchs E 综合 征 
Fuchs N 综合 征 ~ 
Fuchs V 综合 征 - 
Fuchs-Lyell 综合 征 
Fuchs-Salzmann-Terrien 综合 征 


Ganser 综合 
Gansslen 综合 征 
Garcin 综合 征 
Garin-Bujadoux-Bannwarth 综合 征 


Garrod 综合 征 
Gasperini 综合 征 … 
Gaucher 综合 征 
G-Deletion I 综合 征 
Gelfard-Hyman 综合 征 
Gelineaus 综合 征 
General Extraocular Muscle Fibrosis 

ØDE … 
Gerlier 综合 征 
Gerstmann 综合 征 … 
Godtfredsen 综合 征 … 
Goldenhar 综合 征 … 
Goldscheider 综合 征 
Goltz 综合 征 … . 
Gorlin-Chaudhry-Moss 综合 征 … 
Gorlin-Goltz 综合 征 
Gradenigro 综合 征 
Graefe 综合 征 
Graves 综合 征 
Greenfield 综合 征 
Gregg 综合 征 … 


MAATE 


Groenblad-Strandberg-Touraine 综合 征 

(118) 
(119) 
(120) 
(120) 
(120) 


Gruber 综合 征 
Gruner-Bertolor 
Grunertis 综合 征 
Guillain-Barre 综合 征 


Haab 综合 征 ……… (121) 
Hallervorden-Spatz 综合 征 - az) 
Hallgren 综合 征 (122) 
Hamman-Rich 综合 征 …………… (122) 


Hand-Schiiller-Christian get 


(122) 
(123) 
(124) 


Haney-Falls 综合 征 
Hanhart 综合 征 … 


Hartnup 综合 征 … "”(124) 
Heerfordt 综合 征 … * (124) 
Heidenhain 综合 征 * (125) 


Helmholtz-Harrington 综合 征 * 
Helveston 综合 征 
Hennebert 综合 征 
Hereditary Macular Degeneration 


(125) 
* (126) 
* (126) 


(126) 
(127) 


Hermansky-Pudlak 综合 征 


Herrick 综合 征 ……*…… (127) 
Hertwig-Magendie BE (128) 
Hilding 综合 征 ……… (128) 
Hodgkin 综合 征 … (128) 
Hollenhorst 综合 征 a29 


Holmes 1 综合 征 
Homonymous Hemianoptic Scotoma 

… (130) 
(130) 
(130) 
31) 
- (132) 
~ (132) 
(132) 


(129) 


Horner 综合 征 
Horton 综合 征 
Horton I 综合 征 


Hurler 综合 征 ( 附 表 1) 
Hutchinson I 综合 征 
Hutchinson I 综合 征 
Hutchinson-Gilford 综合 征 
Hydrostatic Pressure 综合 征 
Hyperviscosity 综合 征 
Hypothalamic Carrefour 综合 征 


Idiotid Familialis Amaurotica …… (137) 

Incipient Prechiasmal Optic Nerve Com- 
pression 综合 征 (138) 

Iridocorneal Endothelial 综合 征 


* (138) 
Iris Dysplasia-Hypertelorism-Psychomotor 

Retardation 综合 征 (139) 
Irvine 综合 征 (139) 


Jacobs(EC) 综 合 征 ee (140) 
Jacobsen-Brodwall 综合 征 + 140) 
Jacod 综合 征 … * (141) 
Jadassohn-Lewandowshy 综合 征 

` a4) 
Jefferson 综合 征 + (141) 
Jensen 综合 征 + (142) 
Jhanke 综合 征 + + (142) 
Johnson 综合 征 * (142) 
Junius-Kuhnt 综合 征 ……………… (143) 
Juvenile Hereditary Macular Degeneration 

ahini enviteasdee rnsarenns (143) 
Kahler-Bozzolo 综合 征 * (144) 
Kallmann 综合 征 … * (144) 
Kandori 综合 征 < (144) 
Kartagener 综合 征 (145) 
Kasabach-Merritt 综合 征 (145) 


Kaufman 综合 征 
Kearns-Sayte 综合 征 

Kiloh-Nevin AE 
Kimmelstiel-Wilson 综合 征 
Kinsbourine 综合 征 
Kleeblattschadel 综合 征 
Klein 综合 征 
Klinefelter 综合 征 

Klippel-Feil 综合 征 … 
Klippel- Har Weber raa 


Kite MAE - 
Kluver-Bucy gå 
Koerber-Salus-Elschnig 综合 征 = (150) 
Kohn-Romato 综合 征 (151) 
Komoto 综合 征 - a59) 
Krabbe 1 综合 征 - (151) 
Krabbe 1 综合 征 - (152) 
Krause 综合 征 - + (152) 
Krukenberg 病 + - (152) 
Kufs 综合 征 - + (153) 
Kussmanl-Marie 综合 征 (153) 
Kwashiorkor 综合 征 (154) 
Lafora Bodies 综合 征 - 154) | 
Lanzieri 综合 征 (154) 
Launois 综合 征 * (155) 
Laurence-Moon-Bardet-Biedl 综合 征 

mee (155) 
Leber 综合 征 (157) 
Left Side 综合 征 - (158) 
Legg-Calve-Perthes 综合 征 (158) 
Leigh 综合 征 (159) 
Leiner 综合 征 - (159) 
Lenoble-Aubineau 综合 征 (159) 
Leopard 综合 征 (160) 
Lereboullet-Pluvinage 综合 征 (160) 


Leri AE ++ 


(161) 
a61) 


Lermoyez 综合 征 .pp 
Letterer-Siwe 综合 征 


Lewis 综合 征 ~ (162) 
Lijo Pavia-Lis 综合 征 (162) 
Lilliputian 综合 征 … (162) 
Little(EM) 综 合 征 - (162) 
LitdleC(WJ) 综 合 征 (163) 
Loeffler 综合 征 …- (163) 
Lortar-Jacob-Degos 综合 征 (164) 
Louis-Bar 综合 征 … (164) 
Lowe 综合 征 (165) 


Lubarsch-Pick 综合 征 
Lukianowiez 综合 征 * 


(165) 
(166) 


(166) 
(166) 
(167) 


Madida 综合 征 ………… 
Marchesani 综合 征 + 
Marcus-Gunn 综合 征 - 


Marfan 综合 征 …- a67) 
Marie-Sainton 综合 征 、 (169) 
Marinesco-Sjogren 综合 征 … (169) 


Marin Amat 综合 征 …: 
Maroteaux-Lamy 综合 征 * 
Marquardt-Loriaux 综合 征 . 


(170) 
(170) 
70) 


Marshall 综合 征 - (171) 
Martin-Albright 综合 征 “ (171) 
Matsoukas 综合 征 (172) 
Mauriac 综合 征 (172) 
Mefarland 综合 征 …*………… (172) 
Mekusick- Weiblaecher 综合 征 (172) 
Meckel 综合 征 …*……… (173) 
Melkersson-Rosenthal mer. (173) 
Meniere 综合 征 a74) 
Menkes( I ) 综 合 征 (174) 
Meyenburg 综合 征 (174) 


Meyer-Schwickerath 综合 征 ~ 
Mietens-Weber 综合 征 
Mikulicz 综合 征 
Mikulicz-Sjogren-Heerfordt 综合 征 


(175) 
(176) 
(176) 


眼 综合 征 
4177) 
Millard-Gubler 综合 征 (177) 
Miller 综合 征 … (177) 


(178) 
(178) 


Mobius I 综合 征 - 
Mobius I 综合 征 … 
Mohr 综合 征 (178) 
Monbrun-Benisty 综合 征 * (179) 
Monocular Supranuclear Upgazepalsy 综 


合 征 (179) 
Mooren 综合 征 * (179) 
Morgagni 综合 征 - (180) 
Morquio 综合 征 … 81) 
Mosse 综合 征 ………… (181) 
Mucocutaneous lympha 综合 征 
eee (182) 


Murphy-Drachman pren (183) 
Myasthenia Gravis Oculars Exteranal My- 
Ne ` (183) 


(184) 
(184) 
(185) 
(185) 


Naegeli 综合 征 … 
Nelson 综合 征 … 
Neomatode Ophthalmia 综合 征 
Nerve Behcet 综合 征 ……… 


Nicolau I 综合 征 (185) 
Nieden 综合 征 … (186) 
Nielsen 综合 征 … (186) 


Niemann-Pick 综合 征 ……“ 
Nonne-Milroy-Meige 综合 征 - 
Noonan 综合 征 …… 
Norman-Wood 综合 征 


(186) 
(187) 
(188) 
(188) 


Norrie 综合 征 … (188) 
Nothnagel 综合 征 ………………… (188) 
Ocular Ischemia 综合 征 … (189) 
Oculo-Cerebellar-Tegmental 综合 征 


(189) 
(189) 
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附 一 Oguchis 病 I 型 (190) 
m= Oguchis 病 工 型 (190) 

三 Oguchis An z a (190) 

(190) 

Ophthalmic Anterior Segment Ischemic 综 
RE a91) 


191) 


(192) 


… (193) 
(193) 
(193) 


Osler-Vaquez 综合 征 
Ota 综合 征 


» (194) 
* (194) 
« (195) 


Page 综合 征 ………… 
Paget 综合 征 
Pancoast 综合 征 


Papillon-Leage-Psaume 综合 征 … (195) 
Parinaud 综合 征 "e (196) 
Parinaud på Osa Landular 综合 征 

+ (196) 
Parker 综合 征 (197) 
Parkinson 综合 征 (197) 
Passow 综合 征 (198) 
Pelizaeus-Merzbacher 综合 征 …… (198) 
Penfield 综合 征 ，(199) 
Perheentupa 综合 征 + (199) 
Peter 综合 征 … + (199) 
Peutz-Jeghers 综合 征 » (200) 
Pharyngoconjunetval Fever å 


(200) 
(200) 
(201) 


Pickwickian 综合 征 
Pierre Robin 综合 征 ……… 
Pigmentary Glaucoma 综合 征 (202) 
Plummer-Vinson 综合 征 … (202) 
Polymorphic Corneal Dystrophy 综合 征 

aceh esee (203) 


录 


Pompe 综合 征 - 


Posner-Schlossman 综合 征 
Postcataract eden 综合 征 


Postvaccinial Ocular 综合 征 
Potter 综合 征 … 
Prader-Willi 综合 征 
Pregnancy Hypertension 综合 征 


Pterygo Palatine Fossa 综合 征 
Pulsating Exophthalmos os AE 


Punck-Drunk 综合 征 + 
Purtscher 综合 征 …- 
Pie AE ain 


Quincke 综合 征 ee 


Raymond-Cestan 综合 征 
Reese 综合 征 
Reese-Ellsworth 综合 征 + 
Refsum 综合 征 
Reimann 综合 征 
Reiter 综合 征 
Rendu-Osler-Weber 综合 征 
Renofacial 综合 征 。 


Retinodialysis-Deafness-Skeletal rok 

sesser (214) 
+ (214) 
- (215) 
- (215) 


综合 征 … 
Reye pren 
Riddoch 综合 征 
Riley-Day 综合 征 
Rochon-Duvigneaud 综合 征 
Rollet 综合 征 ………… 


» (209) 


(209) 
(210) 
(210) 
(210) 
(211) 
(212) 
(213) 


En 
Retinal Tapetal-Like Reflex 人 


* (214) 


(216) 


« (216) 


Romberg 综合 征 
Rosenthal-Kloepfer 综合 征 
Roch-Bielschowsky 综合 征 ~ 


Rothmund-Thomson 综合 征 * 
Roussy-Levy 综合 征 
Rubinstein-Taybi 综合 征 . 
Rud 综合 征 … 
Russell 综合 征 


Sabin-Feldman 综合 征 …: 
Salzmann 综合 征 
Sander 综合 征 … 
Sandifer 综合 征 …… 
Scaphocephaly 综合 征 
Schåfer 综合 征 …… 
Schilder 综合 征 
Schnyder 综合 征 … 
Schonenberg 综合 征 
Schultz 综合 征 
Schwartz 综合 征 
Sea-Blue Histiocyte 综合 征 
Seckel 综合 征 ………… 

Senior 综合 征 
Sezary 综合 征 
Shy-Drager RAIE © 
Shy-Gonatas 综合 征 
Siegrist 综合 征 … 
Siemens 综合 征 

.Silverman 1 综合 征 
Simmonds 综合 征 … 
Sjogren 1 综合 征 … 
Sjogren( 单 纯 型 ) 综 合 征 
Sjogren WAN) RAE 
Sjogren-Larsson 综合 征 
Sluder 综合 征 … 
Smith-Lemli-Opitz 综合 征 
Snapper-Witts 综合 征 … 


FARE FA a 


眼 综合 征 


(231) 
(231) 
(231) 
(231) 
… (232) 
(232) 
(233) 


Sorsby I RATE 
Sorsby I AE 
Sorsby E 综合 征 * 
Sotos 综合 征 … 
Spillan-Scott 综合 征 …* 
Stannus Cerebellar 综合 征 + 
Stargardt 综合 征 …*…* 


Steiner 综合 征 (233) 
Steinert 综合 征 (233) 
Stevens-Johnson 综合 征 - (234) 
Stickler 综合 征 (235) 


(235) 
(235) 
(236) 
(236) 
(236) 
(237) 
(238) 
(238) 
(238) 
(238) 
(239) 
» (239) 


Still 综合 征 … 
Strabismus Fixus … 
Strachan-Scott 综合 征 
String 综合 征 …… 
Sturge-Weber 综合 征 
Subelavian Steal 综合 征 + 
Sun Set 综合 征 
Superior Fascial 综合 征 … 
Superior Rim 综合 征 …… 
Superior Vena Cava 综合 征 * 
Swan Blind-Spot 综合 征 + 
Swan I 综合 征 issii 
Smiet Ophthalma MAE 


* (240) 
Systemic Lupas — Ore 


Takayasu 综合 征 - (241) 
Tangier 综合 征 (242) 
Taveras 综合 征 » (242) 
Tay-Sachs 综合 征 (242) 
Terry 综合 征 (244) 


Terson 综合 征 … 
Thomsen 综合 征 
Tight Leteral Rectus 综合 征 
Tolosa-Hunt 综合 征 
Triangle 综合 征 … 


(245) 
(244) 
(245) 
(245) 
(246) 


Vertebral-Basilar Ry kiia 


* (240) | 


Trisomy-22 综 合 征 … 
Trotter 综合 征 ( 附 表 2) 
Tuomaala-Haapanen 综合 征 … 
Turk 综合 征 
Turner 综合 征 
Tylosis-Optic Atrophy 综合 征 … (249) 


Ullrich-Feichtiger I 综合 征 … 
Urbach-Wiethe 综合 征 
Usher 综合 征 
Uveal Effusion 综合 征 
Uyemura 综合 征 ………… 


(252) 
(252) 
Van Bogaert-Scherer-Epstein 综合 征 


V Type 综合 征 …………… 
Van Bogaert-Hozary 综合 征 


(252) 
(253) 
(253) 


Ventral Madalliy 综合 征 
Vernet 综合 征 … 


本 - (253) 
Vertical Muscular Imbalance fat 

Sa hies 254) 
(254) 
(254) 
* (254) 
(255) 


Vertical Retraction 综合 征 
Villaret 综合 征 …… 
Vitreocorneal Touch 综合 征 
Vitreous Tug 综合 征 


Vogt(A) I 综合 征 … < (255) 
Vogt(A) I 综合 征 - (255) 
Vogt(A) I 综合 征 + (255) 
Vogt(A) N 综合 征 … se (256) 
Vogt-Koyanagi-Harada 综合 征 … (256) 
Von Bechterew 综合 征 (257) 
Von Der Hoeve 综合 征 - (257) 
Von Economo 综合 征 … (258) 
Von Graefe 综合 征 + (259) 
Von Herrenschwand 综合 征 …… (259) 
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» (259) 
- (260) 


Von Hippel-Lindau 综合 全 
Von Monakow 综合 征 … 
Von Recklinghausen I 综合 征 


- (260) 
Von Reuss 综合 征 - - (261) 
Von Sallman-Paton- e Wig 综合 征 


* (262) 


- (262) 
(263) 


Waardenburg 综合 征 - 


Waldenstrom 综合 征 … (263) 
Waldenström I 综合 征 (264) 
Walker-Clodius 综合 征 … (266) 
Wallenberg 综合 征 … (265) 
Weber 综合 征 = (265) 
Weber-Christian 综合 征 (265) 
Wegener 综合 征 … (266) 


Weil 综合 征 (267) 
Werner 综合 征 (267) 
Wernicke 综合 征 - (268) 
Wildervanck 综合 征 (269) 
Wilson 综合 征 ……* (269) 
Wiskott-Aldrich 综合 征 (270) 
Wolf 综合 征 (270) 


Wrinkly Skin 综合 征 
Wyburn-Mason 综合 征 


(271) 
(271) 


Zellweger RE ns (271) 
Zieve 综合 征 ……*…… … (272) 
Zinsser-Engman-Cole rat (272) 
Zollinger-Ellison 综合 征 … (273) 


Zg- 


按 西 文字 母 顺 序 排列 
(274) 


(291) 

(291) 

= (297) 

三 (303) 

四 (304) 

五 (306) 

六 (312) 

七 … (313) 

A ARR - ee- (315) 
h 青光眼 、 BARKRE 

We dn eas A 

… (321) 

(324) 

(325) 

(332) 

… (337) 

(338) 

(343) 

(344) 

(347) 

(353) 

四 ,索引 (三 ) 根据 全 身 特征 , 按 系 统 分 

类 

心血 管 系统 … (355) 

I 呼吸 系统 (357) 

三 消化 系统 (358) 

四 ”神经 系统 (360) 

五 肌肉 ,骨骼 系统 … (368) 

六 小 一 尿 生 殖 系 统 (377) 

七 ”造血 和 网 状 内 皮 系 统 = (379) 

八 内分泌 系 统 (381) 

九 感觉 系统 … (382) 

十 皮肤 和 粘膜 (383) 

十 一 免疫 功能 低下 (388) 

十 二 GE 一 (388) 


五 .索引 (四 ) 按 笔画 顺序 排列 
++ (394) 
e (432) 


眼 综合 征 1 


Aarskog-Scott 综合 征 


译名 : 阿 一 斯 综合 征 

别名 :@D 面 一 指 一 生殖 器 综合 征 ; @ 面 发 
育 不 良 一 短 身材 一 阴茎 阴囊 畸形 综合 征 ;@ 
Aarskog 综合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 手 . 足 及 外 生殖 器 发 育 
畸形 ,男性 为 完全 型 ,女性 为 部 分 征象 。 

病因 病理 :病因 不 清 , 伴 性 隐 性 遗传 。 

BR ASK GE: ME BEL BE» TF HE Å EE 
皮 ,大 角膜 。 

全 身 特征 : 

1. 出 生 时 身高 ,体重 正常 ,个 别 病例 有 中 
度 智力 缺陷 或 早期 运动 延迟 ,或 两 者 兼 有 。 

2. 生长 发 育 缓慢 , 身材 短小 ,颈椎 异常， 
上 颌 发 育 不 良 , 三 角形 头 山 ,外 耳 轮 畸 形 ,漏斗 
胸 ,手足 小 而 宽 。 

3. 关节 松弛 ,活动 受 限 , 轻 度 指 跑 , 狼 掌 
纹 , 单 掌 纹 , 隐 举 畸形 ,腹股沟 疝 , 脐 是 出 。 

4. 生长 激素 和 染色 体 组 型 正常 。 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Aberfeld 综合 征 


译名 : 阿 伯 非 尔 德 综合 征 

别名 : 〇 先天 性 脸 裂 狭小 合并 全 身 肌 病 综 
合 征 ;@@ 肌 肉 强直 一 一 侏儒 一 一 弥漫 性 骨 病变 
一 一 眼 面部 异常 综合 征 ;!@ 肌 紧张 特殊 面容 侏 
FR Or Es @ 软 骨 营 养 障碍 性 肌 强 直 ;@ 
Schwartz-Jampel 综合 征 。 

概要 : 1962 年 ,眼科 医生 Schwartz 和 
Jampel 首先 报道 , 较 少见 。 主 要 特征 为 先天 性 
脸 裂 狭小 ,全 身 性 肌 病 及 骨骼 异常 。 

病因 病理 :1975 年 纳 光 弘 等 对 本 病 患 者 
尿 中 的 粘 多 糖 进行 了 精密 测定 , 发现 硫酸 软骨 
1 异常 增多 , 故 现今 认为 是 属于 硫酸 软骨 
素 一 4 尿 粘 多 糖 疾病 ,病理 见 肌肉 纤维 被 脂肪 


和 结缔 组 织 所 代替 ,而 呈 弥 漫 性 萎缩 。 

RERE: ERRORE ENR EEE 
挛 所 致 :, 上 斜 . 外 斜视 ,近视 ,小 角膜 , 偶 见 先 
天 性 白内障 。 

全 身 特征 : 

1. 侏儒 体形 , 蜂 蛛 足 样 指 ( 由 ), 多 毛 症 。 

2. 偶 见 颜面 畸形 , 短 颈 ,低位 耳 , 小 颁 , 喉 
发 育 不 良 ,会 咽 异常 。 

3 肌 强 直 和 肌 痉 挛 。 

4. 骨骼 畸形 , 颅 面 骨 发 育 不 全 , 胸廓 变 
LARS MERE. 

5 肌 电 图 旦 持续 性 电 活 动 。 

治疗 :对 症 治疗 。 


Accommodative Effort 综合 征 


译名 :过 度 调节 综合 征 

概要 :主要 特征 为 视力 疲劳 ,阅读 困难 及 
调节 功能 异常 。 

病因 病理 : 由 于 远视 , 老 视 现象 ,调节 疲 
劳 ,调节 麻痹 ( 因 动 眼神 经 麻痹 或 点 用 睫 状 肌 
麻 痒 剂 及 神经 系统 疾病 等 原因 所 致 ) 。 

眼 部 特征 : 

1. 阅读 或 观察 近 物 数 分 钟 后 出 现 眼 疲劳 
BARHAM. 

2. 观察 近 物 时 可 因 调 节 异 常 松弛 而 致 双 
眼 相对 性 分 离 。 

3. 调节 功能 减弱 ,调节 内 收 振幅 增加 , 尚 
有 潜在 的 集合 功能 不 全 。 

全 身 特征 : 近 距 离 工作 或 阅读 数 分 钟 或 数 
十 分 钟 可 出 现 恶心 , 头 举 、 头 痛 等 症状 。 

MIF: 

1. 病因 治疗 ,远视 和 老 花 现象 可 用 正 球 
镜片 予以 矫正 。 

2. PAR BLE ATP RER 
等 肌 注 或 口服 。 


Achard 综合 征 


别名 :Marfan 综合 征 变异 型 。 

概要 :1902 年 由 Achard 首先 描述 。 具 有 
Marfan 综合 征 的 特点 ,同时 伴 有 下 颌 .颜面 骨 
的 发 育 不 全 。 s 

病因 病理 :病因 不 明 , 具 有 不 完全 外 观 的 
常 染色 体 显 性 遗传 。 

有 眼 部 特征 :近视 、 晶 状 体 半 脱 位 、 球 形 晶 状 
体 。 

全 身 特征 : 

1. 下 颌 ,颜面 骨 发 育 不 全 。 

2 ME. 

3. RAIE ARES OED. FRUE 
节 松弛 。 

4. 先天 性 心脏 病 。 

治疗 :对 症 处 理 。 


Acosta 综合 征 


译名 : 阿 柯 斯 塔 综合 征 

别名 :外 高 山 病 综合 征 ;@@ 登 山 者 综合 征 ; 
国 Monge 综合 征 。 

概要 :1973 年 Monge 首先 报告 , 故 又 称 
Monge 综合 征 。 主 要 特征 为 头痛 、 烦 躁 及 视 物 
模糊 ， i 
病因 病理 : 主要 发 生 在 高 山地 区 ,如 登山 
者 , 因 海 拔高 时 氧气 压低 ,导致 换 气 量 减少 , 缺 
氧 致 闹 水 肿 、 肺 水 肿 及 全 身 一 系列 变化 。 

限 部 特征 : 

1. 一 过 性 视 物 模 糊 , 偶 有 持久 者 ,色觉 及 
明 适 应 减退 , 辨 色 力 障碍 ,视野 检查 可 有 黄斑 
回避 , 同 侧 偏 言 ,周边 视野 缩小 ,生理 盲点 扩大 
或 出 现 暗 点 等 。 

2. 视 乳 头 水 肿 、 充 血 , 视 网 膜 静脉 纤 曲 如 
腊肠 状 ,动脉 痉挛 和 硬化 。 视 网 膜 可 有 散在 点 
状 或 火焰 状 出 血 。 

3. 眼 瞪 水 肿 , 球 结膜 及 上 巩膜 血管 扩张 。 


| 全 身 特征 : 
1. TE BM DEE BERE 
| 2 耳鸣 ,头痛 , 头 学 , 恶心 呕吐 ,手足 麻 
木 ,四 用 疼痛 。 

3. Ah , 齿 齿 出血 ,面部 浮肿 ,明显 紫 
tt. 

4. MUAZ RER. 

5. PK HEW RE 
PET EERE. 

治疗 

1. 急救 措施 , 吸 氧 、 利 尿 脱水 ,逐渐 将 串 
者 移 往 海拔 低 处 。 

2. 改善 视网膜 血循环 ,促进 出 血 及 渗 出 
的 吸收 ,如 眼球 后 注射 复方 樟 柳 碱 或 654 一 2。 


Acquired Immune 
Deficiency 综合 征 


译名 :获得 性 免疫 缺陷 综合 征 

别名 :@ 艾 滋 病 ;@AIDS fi: © FHER 
综合 征 。 

概要 : 1979 年 在 美国 首先 报道 了 Ac- 
| quired immune deficiency Syndrome (AIDS), 
| 很 快 成 为 一 个 独立 的 新 词 , 故 又 称 之 为 Aids 
综合 征 或 艾滋 病 ,进入 80 年 代 发 病 率 逐年 增 
多 , 继 之 欧 、 亚 各 国 也 有 报告 。1987 年 世界 卫 
生 组 织 公布 资料 123 个 国家 已 有 58880 人 发 
病 , 同年 我 国 报告 了 3 例 , 至 1992 年 底 已 发 现 
6 例 。 由 于 该 征 是 损害 人 体 免疫 系统 而 致 病 ， 
所 以 导致 全 身 各 器 官 各 系统 发 病 而 死亡 ,死亡 
率 占 55% 以 上 ,感染 2 年 以 上 者 死亡 率 高 达 
80% ,几乎 全 部 患者 生存 很 少 超过 4 年 ,从 接 
触 到 发 病 的 潜伏 期 为 18 一 24 个 月 ,多 见于 15 
一 59 岁 的 青 中 年 ,近年 来 儿童 和 婴儿 也 有 和 乌 
患 , 绝 大 多 数 为 男性 发 病 , 仅 7% 为 女性 , 眼 部 
受累 率 达 73%。 本 征 可 分 为 1 型: 1. 发 生机 
会 感染 ,由 巨细 胞 病毒 ,白色 念珠 菌 , 卡 氏 肺 于 
虫 .非典 型 核 分 枝 杆 菌 、 新 型 隐 球 菌 、 隐 胞 子 虫 
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和 鼠 弓 形体 . 单 疱 病毒 及 带 状 疱 疹 病 毒 引起 - 
1. 出 现 非 元 杰 金 淋巴 病 和 一 些 少见 的 肿瘤 ， 
其 中 以 Kaposi” s 肉瘤 为 多 ,后 者 也 可 侵犯 皮 
肤 ,粘膜 和 脏 器 。 

病因 病理 : 主要 由 于 人 免疫 缺陷 病毒 
(Human Immunedeficiency Virus, HIV) 所 致 
以 往 曾 称 为 人 嗜 淋巴 T 细胞 病毒 (Human 
T-Cell lymphotopic Virus E, HTLV- OMI 
激 病 相关 病毒 (AIDS-related Virus,ARV) ,这 
种 病毒 可 杀伤 或 破坏 辅助 性 T 细胞 (T-helper 
cell) ,使 之 数目 减少 而 抑制 性 T 细胞 (T-Sup- 
pre ssor cell) 数 量 增加 ,使 这 两 种 细胞 的 比例 
颠倒 ,从 而 造成 细胞 介 导 免疫 机 能 不 全 而 至 
病 , 同 时 容易 产生 机 会 性 感染 。 主 要 传播 途径 
是 通过 性 接触 经 体液 交换 而 散播 ,或 经 输血 及 
污染 的 血液 器 亚 而 感染 .在 患者 眼角 膜 结 膜 、 
VE DAB EL AAR MR BA, 
唾液 .精液 ,阴道 液 等 体液 中 均 发 现 过 HIV 。 

易 感人 群 :66% 为 男性 同性 恋 者 ,两 性 恋 
者 及 乱 交 。25% 为 洲 用 静脉 注射 毒品 者 ,4% 为 
A-IDS 病人 配偶 ,2% 为 接受 输血 者 ,其 他 可 见 
血 友 病人 、 妓 女 及 海地 人 ,新 生 儿 经 过 母体 感 
染 。 

眼 部 特征 : 

1. 结膜 Kaposi’ s 肉瘤 (尸检 报告 占 
10%) ,最 常 位 于 穹 魔 结膜 或 输 结膜 ,也 可 位 于 
球 结膜 ,在 球 结膜 下 旦 红色 肿块 。 可 伴 发 眼眶 
周围 淋巴 水 肿 。 


2. 眼底 改变 为 慢性 进行 性 坏死 性 视网膜 | 


炎 , 单 眼 或 双眼 受累 ,表现 在 后 极 部 和 周边 白 
色 颗 粒状 病 损 。 沿 血管 分 布 ,血管 周围 浸润 伴 
出 血 \ 水 肿 ,也 有 出 现 渗 出 性 视网膜 剥离 .发 展 
恶化 可 致 血管 闭塞 ,网 膜 萎缩 ,色素 上 皮 萎 缩 
或 增殖 。 也 可 出 现 病毒 性 视神经 炎 , 玻 璃 体 炎 ， 
病毒 性 视网膜 炎 和 急性 视网膜 坏死 .这 种 感染 
出 现 后 ,多 数 病 人 四 个 月 内 死亡 。 

3. 荧光 造影 血管 壁 渗 漏 ,微血管 瘤 ,血管 
闭塞 及 局 限 性 无 灌注 区 。 

全 身 特征 : 


1. AIDS 相关 复合 症 (AIDS-related com- 
plex ARC) ,多 数 病人 有 持续 数 周 及 数 日 的 前 
驱 症状 ,表现 为 全 身 淋 巴结 病 , 不 适 .发 热 , 咨 
汗 ` 消 瘦 、 体 重 下 降 . 呼 吸 困难 、 腹 演 、 粘膜 病 
损 、 淋 巴结 炎 、 脾 肿 大 及 无 力 等 ,55% 有 ARC 
的 病人 发 展 为 AIDS 病 ,40% 的 病人 中 枢 神经 
系统 受累 出 现 亚 急性 脑病 。 

2. 大 脑 炎 ,多 发 性 中 枢 神 经 系统 病毒 感 
染 , 病 毒性 骨髓 炎 等 。 

3. 实验 室 检查 : 突然 出 现 严 重 细胞 介 导 
免疫 缺陷 ,淋巴 细胞 和 细胞 减 缴 ,淋巴 细胞 
增生 反应 降低 ,对 细胞 毒性 反应 减低 ,T 辅助 
细胞 /T 抑制 细胞 比例 倒置 , 自然 杀伤 细胞 功 
能 减退 . 白细胞 介 素 1 合成 受 抑制 ,胸腺 a 增 
加 。 

4. 病原 培养 ,胸部 X 线 检查 及 活检 有 助 
诊断 。 

治疗 : 

1. 目前 尚 无 特殊 疗法 。 可 调整 免疫 功能 
及 支持 对 症 治疗 , 曾 有 人 报告 用 抗 病毒 药物 如 
Azido de oxy th ymidine (AZT) 可 减少 AIDS 
F AHER Kaposi” s 肉瘤 ,以 及 机 会 感染 的 
发 病 率 , 从 而 延长 寿命 ,此 药 易 通 过 血 脑 屏障 ， 
促进 免疫 功能 。 

2. 有 报告 ,应 用 Ribavirin 每 日 600mg, 治 
疗 一 个 月 后 有 的 病人 T 淋巴 球 数量 增加 ， 
HIV 培养 阴性 。 但 也 有 在 治疗 中 死亡 的 。 

3 我 国 中 医 中 药 辨证 论 治 也 有 显著 治疗 
效果 ,而 且 成 活 率 较 高 。 


Acute Retinal Necrosis 综合 征 


译名 :急性 视网膜 坏死 综合 征 

别名 :四 桐 泽 型 色素 膜 炎 (Kirisawa 
uveitis); QD 坏死 性 血管 闭塞 性 视网膜 炎 
(Necrotizing vaso-occlusive retinitis); 国 急性 
色素 膜 炎 伴 视网膜 动脉 周围 炎 和 视网膜 脱离 
(Acute uveitis with retinal periarteritis and de- 


tachment) ;四 急性 严重 色素 膜 炎 伴 视网膜 血 
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A 


BA MARII Acute severe uveitis with 
retinal vasculitis and retinal detachment); © $ 
性 眼 全 血管 炎 综合 征 (Acute ocular panvasculi- 
tis Syndrome);@ 双 侧 急性 视网膜 坏死 (Bilat- 
eral acute retinal necrosis BARN) 。 周边 视 网 
膜 坏 死 和 血管 源 性 视网膜 全 脱离 (Peripheral 
retinal necrosis and total retinal detachment of 
ascular origins) 。 

概要 :1971 年 日 本 学 者 Urayama 首先 报 
告 6 例 , 皆 以 急性 全 色素 膜 炎 和 视网膜 动脉 炎 
开始 ,以 视 硕 膜 广泛 坏死 ,视网膜 脱离 ,视力 丧 
失 而 告终 ,后 来 的 日 文 文献 称 这 种 病 为 桐 泽 型 
色素 膜 炎 (Kirisawa uveitis)。1977 4 Willerson 
等 首次 以 英文 报道 2 例 双 侧 坏死 性 血管 闭塞 
性 视网膜 炎 ，1978 年 Yong 和 Bird fl BARN 
来 代表 急性 视网膜 坏死 ,而 Hayrel 在 1985 年 
提出 急性 视网膜 坏死 一 词 仅 为 本 病 的 结果 ,而 
不 能 反应 发 病 的 全 过 程 , 故 称 本 病 为 急性 眼 全 
血管 炎 综 合 征 .至 目前 国内 外 已 有 100 多 例 报 
道 , 据 不 完全 统计 ,我 国 自 1985 年 一 1991 年 
已 报道 40 余 例 , 孙 世 琵 报 告 占 急性 色素 膜 炎 
的 1%% ,发 病 者 最 小 为 7 岁 , 最 大 89 岁 , 可 双 
眼 同时 发 生 , 也 可 左右 眼 先后 发 病 ,相隔 数 周 
至 数 年 ,80% 在 四 个 月 内 另 一 健 眼 发 病 , 长 者 
有 相隔 19 年 的 历史 ， 男 女 发 病 率 之 比 为 1. 5 
11。 

病因 病理 :病因 尚未 完全 清楚 ,但 大 量 的 
研究 充分 证 实 至 少 有 两 种 病毒 为 本 病 的 致 病 
因素 , 即 带 状 水 瘟病 毒 (VZV) 和 单纯 疱疹 病 
毒 (HSV).1984 年 首次 从 活动 性 ARN 综合 征 
病人 眼 内 液 中 获得 了 VZV 培养 阳性 ,而 后 又 
从 本 病 患者 玻璃 体 中 培养 分 离 出 HSV 病毒 。 
1986 年 Sarkics 从 3 例 ARN 患者 的 房 水、 玻 
璃 体 和 网 膜 下 液 以 及 血清 中 检查 出 单纯 疱疹 
病毒 ! 型 抗体 , 大 多 数 ARN 综合 征 被 认为 是 
由 于 潜伏 的 疱疹 病毒 感染 再 度 重新 活化 的 缘 
故 。 可 能 是 沿 视神经 向 下 播 散 达 视网膜 而 至 
病 , 也 可 通过 受 感染 的 淋巴 细胞 致使 病毒 穿 过 
血 一 一 视网膜 屏障 的 血 源 性 播 散 引 起 本 病 。 


病理 观察 : (1) 早 期 为 视网膜 、 色 素 膜 、 视 
神经 的 阻塞 性 血管 炎症 改变 ,其 周围 有 淋巴 细 
胞 , 浆 细胞 浸润 及 纤维 组 织 增生 。(2) 进 行 期 视 
网 膜 全 层 坏死 ,出 血 , 各 层 细胞 内 和 色素 上 皮 
细胞 内 有 嗜 伊 红 核 内 包涵 体 (提示 病毒 感染 )， 
其 下 面 呈 肉芽 肿 性 脉络 膜 炎 ,动脉 周围 有 大 量 
炎 细 胞 浸润 , 管 壁 增 厚 ,细胞 栓塞 ,毛细 血管 闭 
塞 , 静 脉 也 有 类 似 的 改变 .(3) 晚 期 视网膜 神经 
节 细 胞 层 和 神经 纤维 层 胶 质 增生 , 内核 层 增 
厚 . 外 从 状 层 \ 外 核 层 ` 杆 锥 细胞 层 及 色素 上 皮 
层 广 泛 变性 萎缩 ,色素 增生 . 因 玻 璃 体 炎症 ,大 
量 碎 悄 及 纤维 增殖 ,导致 联合 牵 拉 性 原 发 性 视 
网 膜 脱离 .虹膜 、 娃 状 体 、 巩 膜 、. 视 神经 \ 眼 外 肌 
均 呈 现 血管 及 其 周围 炎症 的 改变 。 

眼 部 特征 : 

1. 自觉 症状 : 眼 部 不 适 感 ,刺激 症状 或 异 
物 感 ， 轻 度 到 中 度 的 眼 痛 及 眼眶 周围 疼痛 , 眼 
球 运动 时 疼痛 加 重 。 典 型 的 表现 有 视 物 模糊 ， 
眼前 职 浮 物 或 周边 部 视力 下 降 , 因 后 极 部 多 于 
晚期 受累 , 故 急 性 严重 中 心 视力 丧失 不 多 见 ， 
但 也 有 少数 患者 在 发 病 几 天 后 即 丧 失 中 心 视 
力 ,多 为 视神经 受 侵犯 之 故 。 

2. 外 眼 及 眼前 节 : 轻 度 至 中 度 且 状 充血 ， 
上 巩膜 炎 或 非 肉 芽 肿 性 前 色素 膜 炎 . 球 结膜 水 
肿 , 结 膜 下 出 血 和 轻 度 眼球 突出 , 眼 瞪 水 肿 ,其 
典型 表现 为 角膜 后 有 细小 或 羊 脂 状 沉着 物 .无 
后 粘连 或 仅 有 散在 性 后 粘连 , 偶 有 纤维 蛋白 渗 
出 或 前 房 积 脓 , 常 伴 有 了 眼 压 升 高 ,病程 后 期 可 
有 晶体 混浊 及 虹膜 新 生 血 管 形成 。 

3. 眼 后 节 : 典 型 的 三 联 征 是 视网膜 ,脉络 
膜 血 管 炎 、 视 网 膜 坏死 和 中 度 到 重度 的 玻璃 体 
炎 。 视 网 膜 血管 炎 主要 累及 动脉 ,最 突出 的 改 
变 是 血管 壁 有 大 量 淡 黄色 或 黄白 色 浸润 ,或 伴 
有 白 精 , 管 径 粗 细 不 均 , 有 的 旦 串珠 样 改变 ,大 
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位 于 视网膜 外 层 或 脉络 膜 屋 , 后 极 部 及 坏死 区 
可 见 与 受累 血管 相应 的 散在 少量 或 中 等 程度 
的 视网膜 出 血 灶 ,周边 部 可 见 明显 的 视网膜 动 
脉 炎 及 血管 周围 炎 . 视 网 膜 坏死 表现 为 视网膜 
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变 为 白色 或 浊 黄 色 ( 较 正 常 略 厚 ) ,最 初 呈 局 限 
性 ,多 发 性 不 相连 的 小 更 块 ,开始 起 于 周边 部 
和 锯齿 缘 之 间 , 可 以 从 一 个 象限 至 四 个 象限 范 
围 ,病程 进展 数 天 到 数 周 时 ,视网膜 坏死 更 融 
合成 宽阔 的 地 图 形 , 若 炎症 不 被 控制 ,各 象限 
的 视网膜 变 白 ,融合 区 前 缘 大 约 以 相同 的 速度 
向 后 极 部 发 展 .坏死 的 视网膜 和 正常 的 视网膜 
泾 滑 分 明 ,光滑 而 呈 地 图 状 ,可 有 伪 足 样 伸展 。 
玻璃 体 早 期 有 轻 度 至 中 度 的 细胞 浸润 ,是 
ARN 综合 征 必 有 的 一 个 特征 ,如 果 没 有 , 则 诊 
断 可 疑 。 随 着 视网膜 的 不 断 坏死 , 大量 玻璃 体 
细胞 和 组 织 碎片 释放 人 玻璃 体腔 内 ,可 发 生 玻 
璃 体 后 脱离 , 偶 见 有 玻璃 体 出 血 。 视 神经 炎 的 
表现 为 视盘 肿胀 。 发 病 3 一 5 周 后 视网膜 滩 出 
及 血管 周围 炎症 逐渐 吸收 , 管 壁 闭锁 旦 白 线 
状 ,视网膜 周边 部 和 色素 上 皮 萎 缩 , 其 边界 清 
楚 , 钢 乳头 水 肿 消退 ,颜色 变 淡 。 晚 期 (发 病 6 
一 12 周 ) 玻 璃 体 混浊 加 重 , 并 有 膜 状 物 形成 ， 
此 时 出 现 渗 出 性 视网膜 脱离 。 视 网 膜 变 薄 、 萎 
缩 伴 视 网 膜 色素 上 皮 改 变 .在 炎症 消退 的 过 程 
中 ,常常 形成 视网膜 的 全 层 性 裂孔 ,这 是 ARN 
综合 征 不 同 于 其 他 类 炎症 性 或 感染 性 视网膜 
病 的 一 个 特征 .多 数 视网膜 裂孔 发 生 于 正常 与 
受累 视网膜 的 交界 处 ,典型 者 位 于 后 极 部 ,大 
而 多 发 ,形态 不 规则 , 随 着 病情 的 发 展 ,很 快 发 
生 视 网 膜 全 脱离 ,最 终 视力 丧失 .严重 的 ARN 
综合 征 病 人 ,可 在 急性 炎症 期 即 发 生 视网膜 脱 
离 。 

全 身 特征 : 

1 低热 ,轻微 头痛 ,鼻窦 区 疼痛 。 

2. 皮肤 带 状 疱疹 ,皮肤 单纯 疱疹 溃疡 , 口 
腔 溃疡 ,急性 水 癌 感 染 。 

3. 颈 部 伪 硬 及 中 枢 神 经 系统 异常 , 脑 消 
液 细胞 增多 ,迷路 性 耳 欧 和 弥漫 性 脑 芋 缩 。 

诊断 和 辅助 试验 : 

1. 可 根据 本 病 起 病 急 、 严 重 色素 膜 炎 、 眼 
底 周边 部 白色 病灶 和 视网膜 动 、 静 炎 等 体征 及 
病史 作出 诊断 。 

2. 诊断 性 玻璃 体 切割 或 视网膜 活检 用 以 


证 实 其 致 病 病 毒 及 除外 其 他 感染 性 疾病 ,但 病 
毒 培 养 阴性 和 组 织 病理 学 检查 未 发 现 病毒 包 
活体 者 并 不 能 除外 ARN 综合 征 的 可 能 性 。 

3. 前 房 穿刺 行 房 水 抗体 免疫 荧光 检测 来 
确定 眼 局 部 的 VZV 和 HSV 抗体 含量 ,但 其 
敏感 性 及 特异 性 还 有 待 进一步 提高 。 

4. 实验 室 检查 ,血尿 常规 , 肝 ,、 肾 功能 检 
查 , 肺 部 X 线 片 .OT 试验 除外 活动 性 结核 及 
其 他 相关 疾病 。 人 类 免疫 缺陷 病毒 (HIV ) 抗 体 
测定 艾滋 病 除 外 ,上 述 检查 虽 不 能 直接 确诊 
ARN 综合 征 , 却 有 助 于 除外 全 身 性 免疫 缺陷 
疾病 ,防止 其 并 发 症 的 发 生 。 

5. 眼底 荧光 血管 造影 ,此 检查 虽 不 能 直 
接 诊 断 ARN 综合 征 ,但 对 明确 中 心 视力 丧失 
的 原因 及 病灶 感染 的 程度 范围 极 有 帮助 .急性 
发 病 期 视 乳 头 呈 高 荧光 ,视网膜 血管 壁 有 荧光 
素 渗 漏 ,动脉 呈 节 段 性 充盈 ,静脉 期 表现 为 几 
平 无 视网膜 灌注 ,动静 脉 血管 内 荧光 表现 为 突 
然 “ 截 然 分 开 ” 时 ,此 现象 高 度 提示 ARN 综合 
征 (但 也 可 见于 其 他 视网膜 炎 )。 缓 解 期 , 受 影 
响 的 视网膜 血管 闭塞 ,血管 内 荧光 素 回流 延 
迟 ,病变 区 可 见 点 状 背景 荧光 。 晚 期 可 见 正常 
与 受累 的 视网膜 脉络 膜 境界 清楚 , 渗 漏 消失 ， 

6. 超声 波 检查 ,在 玻璃 体 严重 混浊 妨碍 
眼底 检查 时 ,此 检查 对 明确 视网膜 脱离 及 视 神 
经 贡 肿 大 的 诊断 极 有 帮助 。 

7. CT 扫描 和 MRI 有 助 于 发 现 肿 大 的 视 
神经 精 和 所 伴 发 的 视 路 病变 、 脑 部 病变 的 诊 
断 。 

鉴别 诊断 :本 征 须 与 下 列 疾病 相 鉴别 ， 

1. Behcet 综合 征 :该 病 多 见于 男性 青年 ， 
病程 进展 缓慢 ,反复 发 作 , 除 眼 部 表现 外 ,还 伴 
有 口腔 和 生殖 系统 粘膜 溃疡 ,皮肤 损害 ,中枢 
神经 系统 受累 等 全 身 症状 可 做 鉴别 。 

2. 原田 氏 病 :多 见于 20~40 岁 的 男性 青 
壮年 发病 初期 有 脑膜 刺激 症状 ,听力 障碍 ,了 
鸣 , 双 侧 渗 出 性 脉络 膜 炎 及 双 侧 浆液 性 视网膜 
脱 病 ,后 期 出 现 晚 起 样 眼底 改变 。 

3. CMV 视网膜 炎 : 该 病 为 慢性 感染 性 疾 
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病 , 血 源 性 播 散 ,初期 好 发 于 后 极 部 ,病变 沿 视 
网 膜 血管 弓 分 布 ,活动 性 坏死 区 呈 “ 碎 乳 酷 " 样 
改变 , 常 发 生 视网膜 内 和 视网膜 下 的 渗 出 , 较 
少 发 生 视网膜 脱离 ,该 病 使 用 Gancilovir 或 
Foscarnet 治疗 有 效 ,这 一 点 可 做 鉴别 。 

4. 弥漫 性 弓形 体 病 :该 病 在 眼 部 的 表现 
为 广泛 视网膜 坏死 伴 有 严重 玻璃 体 炎 ,根据 血 
清 效 价 试验 可 资 鉴别 。 

5. 多 灶 性 出 血性 视网膜 血管 炎 : 其 眼前 
节 炎 症 类 似 ARN 综合 征 ,另外 视网膜 灰 白色 
浸润 和 视网膜 血管 炎 也 近似 于 ARN GRE 
主要 鉴别 在 于 该 病 有 明显 的 视网膜 出 血 , 且 视 
网 膜 新 生 血 管 形成 的 发 病 率 高 ,很 少 发 生 视 网 
膜 脱离 。 

6. 结 节 病 :该 病 呈 肉芽 肿 性 色素 膜 炎 和 
视网膜 静脉 周围 炎 ,玻璃 体 可 见 串 珠 样 或 雪 球 
样 灰 色 团 块 状 混浊 ,并 有 典型 的 Dalen-Fuchs 
结 节 。 实 验 室 检查 可 做 鉴别 诊断 。 

治疗 ， 

一 ,药物 治疗 

上 抗 病毒 药物 :可 选用 无 环 鸟 苷 (Acy- 
clovir ) 13mg/kg, 8 小 时 一 次 静 点 ,日 总 量 
1500mg, 平 均 治疗 10—11 天 。 注 意 肾 功能 减 
退 、 肠 胃 道 刺激 .静脉 炎 , 中 枢 神 经 功能 障碍 、 
过 敏 反应 等 副作用 .近年 来 也 有 用 头孢 唑 啉 治 
疗 ARN 综合 征 ,疗效 甚 佳 。 其 用 法 是 开始 应 
用 大 剂量 静 滴 , 用 头孢 唑 啉 3. Og ,每 日 2 次 ， 
5—7 天 减 量 , 一般 用 药 15 一 20 天 ,用 药 前 先 
行 药物 过 红 试 验 。 该 药 若 在 结膜 下 注射 
100mg +15 分 钟 后 房 水 浓度 为 50pg/ml, 角 膜 、 
巩膜 ,脉络 膜 ,视网膜 的 浓度 于 注射 后 15 分 钟 
达 高 峰 , 均 >100kg/ml。 头 孢 唑 啉 本 是 抗菌 素 
类 药物 ,用 于 治疗 ARN 综合 征 病 人 却 有 显著 
的 疗效 ,可 能 是 该 药 既 有 抗菌 又 有 抗 病毒 的 作 
用 ,确切 机 理 尚 待 探讨 。 

2. 抗 血栓 治疗 。 用 于 防止 ARN GATER 
者 有 血小板 高 凝 现 象 , 故 有 人 建议 口服 小 剂量 
阿 斯 匹 林 250mg ,每 日 二 次 ,同时 服用 激素 治 
疗 ,可 解除 此 现象 ,但 仍 应 注意 出 凝血 时 间 等 


情况 。 

3. 皮质 激素 ,可 作 眼 球 旁 注射 ,表面 点 眼 
或 全 身 用 药 .在 全 身 应 用 皮质 激素 的 同时 应 给 
于 抗 病毒 药物 , 活动 性 ARN 综合 征 的 激素 口 
服 常用 量 为 每 日 60 一 80mg, 至 少 用 一 周 ,2 一 6 
周期 间 逐 渐 碱 量 。 若 发 生 眼 前 节 的 炎症 ,可 给 
于 激素 及 抗 病毒 眼 液 眼 局 部 滴 用 .车 并 发 视 
| 神经 炎 , 可 在 初期 适当 加 大 用 量 。 
| ”4 大 多 数 ARN 综合 征 患 者 为 病毒 感染 ， 
故 应 避免 使 用 环 磅 酰胺 、 苯 丁 酸 氨 闪 等 细胞 毒 
| 性 制剂 。 

二 ,手术 治疗 ， 

1. 激光 光 凝 :有 人 主张 在 后 极 部 活动 性 
视网膜 区 域 进行 预防 性 激光 光 凝 ,可 使 后 期 视 
网 膜 脱 离 局 限于 周边 部 .但 也 有 人 认为 光 凝 治 
疗 无 益 。 

2. 多 数学 者 主张 早期 行 玻璃 体 切 制 和 巩 
膜 环 扎 术 , 以 预防 玻璃 体 视网膜 收缩 、 牵 拉 而 
行 成 视网膜 裂孔 和 网 脱 的 可 能 ,最 现代 的 显 微 
手术 如 内 光 凝 ,视网膜 下 液 内 引流 , 气 一 液 
交换 和 使 用 作用 时 间 较 长 的 SF6 气体 充填 和 
玻璃 体内 硅油 注射 ,可 证 实 视网膜 复位 有 很 高 
的 成 功率 。 

由 于 ARN 综合 征 病人 视神经 萎缩 或 黄 
班 部 受 损 ,即使 手术 相当 成 功 ,也 难以 恢复 有 
效 视力 。 故 应 注意 选择 手术 时 机 。 值得 提出 的 
是 ,及 时 准确 的 诊断 及 早期 治疗 ,才能 保存 有 
效 视力 。 


Addison 综合 征 


译名 :阿迪 森 综合 征 

别名 :D 特 发 性 甲状 旁 腺 功能 低下 一 念 
珠 菌 病 ;@@ 念 珠 病 一 一 特 发 性 甲状 旁 腺 功能 不 
Æ. @Addison 病 伴 青少年 性 甲状 旁 腺 机 能 减 
退 ;Addison 病 。 

概要 : 主要 特征 为 甲状 旁 腺 和 肾上腺 皮质 
功能 不 足 及 眼 部 病变 。 可 在 出 生 后 第 一 年 发 
病 ,在 8 一 12 岁 之 间 表 现 明显 , 常 合并 念珠 菌 
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感染 ,有 家 族 倾向 。 

病因 病理 : 原因 不 明 , 可 能 为 常 染色 体 隐 
性 遗传 ,但 遗传 类 型 还 不 十 分 清楚 。 病 理 为 肾 
上 腺 皮质 萎缩 。 

眼 部 特征 : 

1. HEMD LEF REZE RE 
炎 。 

2. REIER TUR BR LIE 

BE DKD ME FAG» 角膜 溃疡 ,病程 缓慢 进 
展 , 最 后 可 发 生 角膜 混浊 和 新 生 血管 形成 。 

3. 白内障 , 视 乳 头 水 肿 及 视网膜 出 血 。 

全 身 特征 : 

1. 念珠 菌 病 为 本 征 最 早出 现 的 症状 , 常 
在 5、6 岁 时 发 生 皮 肤 、 指 甲 .口腔 等 表 浅 部 念 
珠 菌 感染 。 

2. 皮肤 干燥 ,进行 性 皮肤 色素 沉着 , 指 
DLR EG 

3. 甲状 旁 腺 功能 减退 ,出 现 手足 抽 搞 、 血 
镇 降 低 、 血 磷 增 高 , 低 血 钠 及 高 血 钾 等 。 

4. 毛发 少 而 脆 , 眉 毛 , 腋 毛 及 阴毛 明显 减 
少 ,甚至 全 部 秃 发 ,声音 跌 哑 , 喉 痉 挛 。 牙 釉质 
发 育 不 全 , 少 齿 。 

5. 肾上腺 皮质 功能 低下 , 低 血 压 ,四 肢 软 
HEH RR, TERR. 

6. 神经 系统 症状 ,智力 低下 , 颅 内 压 增 
高 , 颅 内 钙化 , 疗 痛 ,肌肉 抽 搞 和 痉挛 ,肢体 麻 
ARE. å 

7. 24 小 时 尿 17 FRA 17 一 酮 皮质 类 固 醇 
明显 降低 ,注射 ACTH 后 17 一 酮 和 17 一 卷 皮 
质 类 固 醇 无 明显 增加 甚至 不 增加 。 

治疗 :给 予 甲状 旁 腺 激素 、 钙 剂 . 维 生 素 D 
等 ， 预 后 不 良 。 


Addison-Biermer 综合 征 


译名 : 阿 一 比 综合 征 

别名 : D E H R it t A ME (Pernicious 
Anaemia Syndrome); 回 原 发 性 贫血 ; 回 维 生 
素 Bu 缺乏 一 视神经 病变 ;@ 维 生 素 Bi: 缺 乏 性 


神经 病变 ;@Biermer 综合 征 ;(@Biermer 贫血 ; 
@Addison 恶性 贫血 ;@Addison 贫血 综合 征 。 

概要 : 系 常见 病 。 主 要 特征 为 巨 幼 细胞 性 
贫血 ,胃酸 缺乏 及 指 ( 幅 ) 对 称 性 麻木 。 多 见于 
女性 , 常 在 30 一 50 岁 之 间 发 病 。 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 , 可 能 为 一 
种 自身 免疫 疾病 ,由 于 胃 获 缩 , 胃 底 分 泌 内 因 
子 ( 即 粘 蛋 白 ) 缺 乏 ,影响 维生素 Bi: 在 肠 道 的 
吸收 ,维生素 Biz 能 促进 核酸 形成 ,对 正常 血 细 
胞 的 生成 和 维持 中 枢 神经 系统 的 完整 性 至 为 
重要 .病理 见 胃 粘 膜 萎缩 ,心脏 扩大 ,骨髓 外 造 
血 及 广泛 铁 质 沉积 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 下 降 ,少数 病例 视野 可 出 现 中 心 
暗 点 ,哑铃 状 暗 点 及 视野 缩小 。 

2. 缺 血性 视神经 病变 , 视 和 乳头 水 肿 , 视 神 
经 次 缩 (少数 病例 ), 视网膜 出 血 ( 有 白色 中 心 
的 环形 出 血 ) , 常 位 于 后 极 部 。 

全 身 特征 : 

1. 贫血 摇 , 皮 肤 苍 白 , 易 疲劳 ,厌食 ,体重 
减轻 。 

2. 胃酸 分 泌 减 少 或 抗 组 织 胺 胃酸 缺乏 。 
胃炎 ,上 腹部 不 适 ,便秘 或 腹泻 。 

3. 精神 不 振 , 表 情 淡漠 或 抑郁 。 

4. 手脚 指 ( 趾 ) 的 对 称 性 感觉 异常 ,麻木 ， 
无 力 , 共 济 失调 ,运动 失调 ,括约肌 功能 障碍 . 

5. 复发 性 舌 炎 . 口 炎 伴 疼 痛 , 嗅 觉 障 碍 。 

治疗 :对 症 治疗 ,维生素 Bi 长 期 应 用 , 效 
果 较 明显 。 


Adie 综合 征 


译名 : 艾 迪 综合 征 
BI : DIR GLEMT Å E OPE EA 


| 疡 赚 筷 紧张 症 ;@ 肌 强直 性 瞳孔 ;@ 虹 膜 麻痹 


一 无 反射 综合 征 ;@Adie 瞳孔 ;@Adie MILK 
直 征 ;@Holmes(G) 综 合 征 下 型 ;@Holmes- 
Adie 综合 征 ;@Markus 综合 征 ;@Weill-Reys 
综合 征 ;@Weill-Reys-Holmes-Adie 综合 征 ;@@ 
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假 性 Argyll-Robertson f 7L: O få tt Argyll- 
Robertson 综合 病征 ;四 Saengen 综合 征 。 

概要 :本 征 最 早 由 Ware 在 1818 年 提出 ， 
1900 年 Konig 做 过 类 似 记 载 ,1902 年 Strass- 
burger 和 Saenger 观察 到 瞳孔 对 光 反 射 消失 ， 
辐 较 运动 时 噶 孔 收缩 迟缓 的 特殊 障碍 ,1921 
4Ẹ Gehrcke, 1924 年 Moore 等 亦 有 过 类 似 记 
载 ,1926 年 Weill 和 Reys X RREA R 
反射 消失 ,1931 年 ,英国 William John Adie 将 
本 征 作 了 如 下 分 类 : 1 . 完全 型 :定型 的 瞳孔 
强直 和 膝 腿 反射 消失 。I . 不 完全 型 :(1) 只 有 
瞳孔 强直 ; (2) 非 定 型 的 瞳孔 强直 ; (3) 膝 腿 反 
射 消失 伴 有 非 定型 的 瞳孔 强直 ; (4) 只 有 腿 反 
射 消失 。 并 作 了 详细 的 论述 ,同时 将 本 征 命名 
为 Adie 综合 征 。 国 外 此 类 文章 已 较 多 ,国内 
1965 年 有 报告 。 本 病 主要 特征 为 一 侧 瞳 孔 中 
度 散 大 ,直接 和 间接 对 光 反应 及 四 肢 膊 反射 消 
失 或 减弱 ,起 病 潜 隐 ,80% 为 单眼 发 病 , 常 终身 
不 变 ,多 见于 20 一 30 岁 的 女性 ,但 儿童 与 老年 
AA. 

病因 病理 : 可 能 与 原 发 性 和 继 发 性 二 种 因 
素 有 关 。(1) 原 发 性 又 称 特 发 性 ,原因 不 明 , 为 
先天 发 育 异常 ,多 旦 女性 性 连锁 遗传 .(2) 继 发 
性 又 称 症状 性 ,可 合并 于 感染 、 中 毒 、 外 伤 ,内 
分 泌 代 谢 异常 等 疾病 .如 糖尿 病 , 带 状 疱疹 、 风 
湿性 关节 炎 , 视 网 膜 脱离 术 后 等 。 本 征 的 机 理 
尚 不 完全 清楚 ,但 有 以 下 几 种 学 说 ,(1) 中 枢 神 
经 障碍 学 说 ,认为 本 病 是 中 枢 性 瞳孔 反射 核 损 
害 所 致 。(2) 周 边 睫 状 神经 节 损害 学 说 ;1948 
年 Ruttner 证 实 死者 的 睫 状 神经 节 有 变性 ， 
1965 年 Harriman 和 Garland ,1974 年 Vanasse 
通过 尸检 证 实 本 病 在 睫 状 神经 节 变 性 的 同时 ， 
FAE ET DE EEE. 
《3) 末 稍 神 经 障碍 学 说 :通过 用 2. 5% 乙 酰 胆 
奏 滴 眼 , 能 迅速 使 瞳孔 缩小 ,而 正常 瞳孔 则 无 
反应 这 一 事实 从 而 提出 这 一 学 说 。 

眼 部 特征 : 

1. 强直 性 瞳孔 ,并 具有 如 下 特点 : (1) 约 
80% 的 病例 为 一 侧 性 瞳孔 轻 度 散 大 , 直径 约 


3 一 5 毫米 。 

2. 患 眼 直接 和 间接 对 光 反 应 完全 或 近 于 
完全 消失 ,但 在 暗室 内 30 分 钟 , 双 侧 膊 孔 可 时 
现 同等 程度 扩大 ,再 行 对 光 反应 检查 时 , 健 眼 
瞳孔 立即 缩小 , 患 眼 约 在 2 一 3 秒 钟 后 瞳孔 紧 
张 性 收缩 , 几 分 钟 内 缩小 到 比 健 眼 更 小 的 程 
度 。 

3. 调节 辐 转 反应 迟缓 ( 即 调节 时 收缩 和 
松弛 都 需 经 过 几 秒 钟 的 过 程 )。 

4. 膊 状 肌 部 分 麻痹 时 可 有 散光 现象 。 

5 对 散 暗 药 及 缩 瞳 药 反应 比 健 侧 眼 灵 
w. GATER EREEREER 
《0.0625%) 反 应 迅速 而 明显 , 健 患 两 侧 同 时 滴 
用 可 .显示 明显 差异 ,近年 来 有 人 提 及 用 
0.0625% 匹 罗 卡 品 点 眼 ,紧张 性 瞳孔 收缩 , 正 
常 瞳孔 无 反应 ,因此 也 可 用 作 治 疗 。 局 部 滴 用 
2. 5% 乙 酰 胆 碱 , 患 侧 瞳孔 明显 缩小 ,而 正常 及 
孔 则 无 变化 .本 病 病程 长 短 不 同 , 转 归 也 各 异 ， 
部 分 可 完全 恢复 正常 。 部 分 仅 能 局 复 调节 机 
能 ,而 形成 光一 近 反 应 分 离 。 少 数 病人 可 逐渐 
加 重 并 累及 对 侧 眼 , 深 反射 损害 也 相应 加 重 。 

全 身 特征 : 

1. 深 反射 减弱 或 消失 ,特别 是 膝 , 躁 反射 
减退 或 消失 ,但 无 感觉 及 运动 障碍 。 

2. 植物 神经 功能 紊乱 的 表现 :体温 异常 
而 多 汗 ,心动 过 缓 , 肌 肉 易 疲 劳 。 

3. 头痛 、 精 神 紧张 ,急躁 和 焦虑 。 

4. 偶 见 无 汗 及 全 身 衰弱 。 

和 鉴别 诊断 : 

本 征 应 与 Argyll* Robertson 瞳孔 进行 鉴 
别 ,后 者 具有 如 下 特点 : 

1. 双 侧 瞳孔 缩小 变形 , 且 不 相等 。 

2. 直接 与 间接 光 反射 消失 ,而 辐 辖 和 调 
节 反 应 存在 。 

3. 毒 扁豆 奏 点 眼 可 使 瞳孔 再 度 缩小 。 

4. 多 数 病例 瞳孔 变化 多 为 双 侧 人 性 ,少数 
为 单 侧 性 。 

治疗 : 

1. 原 发 性 者 无 须 特殊 治疗 ,县 光 者 可 试 ， 


合 : 


征 


用 0. 02% 一 0. 0625%% 匹 罗 卡 品 点 最 缩 奸 (用 
这 种 淡 浓 度 药 物 ,对 正常 眼 不 起 作用 ,对 患 眼 
则 极 敏感 ) ,一 日 三 次 。 

2. 适当 采用 镇 静 剂 稳定 情绪 , 及 服用 调 
整 植 物 神经 功能 紊乱 的 药物 。 本 病 常 终生 存 
在 ,但 预后 良好 ,部 分 病例 随 年 龄 增加 ,瞳孔 可 
逐渐 恢复 正常 。 


Adrenal Sympathetic 综合 征 


译名 :肾上腺 交感 神经 综合 征 

别名 : 〇 D 嗜 馈 细 胞 痛 综 合 征 (Pheochromo- 
cytoma Syndrome); © BF I RE JG 
FE OB PARAE OD PE Å EG MIE. 

概要 :本 征 主要 特点 为 经 常 有 高 血压 的 发 
作 , 心 动 过 速 及 眼底 病变 ,多 见于 男性 ,男女 比 
例 为 3 + 2, 以 20—40 岁 多 见 。 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 。 由 于 肾 上 
腺 体质 交感 神 经 等 嘲 铬 组 织 发 生 的 肿瘤 , 致 
使 大 量 儿 茶 酚 胺 旦 持续 性 或 间 砍 释放 ,而 引起 
高 血压 和 代谢 紊乱 。 

眼 部 特征 :长 期 患 病 可 出 现 视 乳 头 水 肿 ， 
视网膜 动脉 痉挛, 火焰 状 出 血 ,棉絮 样 渗 出 斑 。 

全 身 特征 : 

1. 阵 发 型 或 持久 型 高 血压 , 主要 表现 为 
头痛 恶心 ,呕吐 等 。 

2. 心动 过 速 ,心律 失常 , 心 功能 衰竭。 

3. 精神 改变 ,体重 减轻 ,面色 苍白 ,出 汗 。 

4 口 渴 , 多 尿 , 肾 功能 衰竭 。 便秘 ,甚至 肠 
梗阻 。 

5. 实验 室 检查 : 尿 及 血浆 中 儿 茶 酚 胺 增 
加 ， 药 物 试验 阳性 ( 胰 高 血糖 素 或 组 织 胺 静脉 
注射 后 血压 升 高 ,用 酚 妥 拉 明 注射 后 血压 下 
降 )。 * 
6. CT 扫描 可 确定 肿瘤 的 位 置 。 PAE 
造影 血管 造 影 同 位 素 扫描 、 腔 静脉 导管 和 血 
化 验 等 有 助 于 诊断 ， 

治疗 :对 症 处 置 , 主要 为 外 科 手 术 切除 肿 
瘤 。 不 能 手术 的 病人 可 用 <。 和 8B 阻 断 剂 。 


Adson 综合 征 


译名 : 阿 德 还 综合 征 

别名 :前 斜 角 肌 综合 征 ;@ 颈 肋 综合 征 ; 
ØCoote 综合 征 ;@Coote-Hanauld 综合 征 ;@ 
Haven 综合 征 ;@Nonne I 型 综合 征 ;DNaf- 
fziger 综合 征 。 

概要 :1860 年 Willshire 最 早 提出 本 病 ， 
1927 年 Adson 在 对 本 综合 征 进行 治疗 的 过 程 
中 ,发 现 一 单纯 切断 前 斜 角 肌 取 得 明显 疗效 的 
病例 ,开始 命名 为 “前 斜 角 肌 综合 征 ”, 同 时 本 
征 也 称 Adson 综合 征 。1935 年 Naffziger 又 有 
报道 。 主 要 特征 为 同 侧 瞪 下 垂 ,瞳孔 缩小 及 上 
REH ELF 20 一 30 岁 女 性 。 

病因 病理 ,由 于 某 种 原因 使 前 斜 角 肌 痉挛 
肥大 ,或 肌肉 附着 点 后 移 , 而 压迫 臂 丛 前 斜 角 
肌 与 中 ,后 斜 角 肌 间 险 中 所 通过 的 臂 丛 神经 与 
锁骨 下 动脉 ,从 而 出 现 肩 辟 疼痛, 血 运 障碍 。 

眼 部 特征 : 同 侧 眼 球 内 陷 , 瞳孔 缩小 , 单 侧 
上 了 瞪 下 垂 。 

全 身 特征 : 

1. 同 侧 臂 部 软弱 无 力 ,麻木 .疼痛 , 偶 有 
痛觉 过 敏 ,疼痛 从 颈 部 向 手 部 放射 ,通常 发 生 
在 尺骨 侧 ,可 向 上 扩展 致 肘 部 及 臂 部 ,也 有 转 
向 模 侧 者 。 凡 使 前 斜 角 肌 处 于 紧张 状态 的 动 
作 , 如 劳累 ,上 肢 的 伸展 及 外 旋 、 举 重 等 , 均 可 
使 疼痛 加 剧 。 

2 前 斜 角 肌 的 第 一 肋 附 着 处 压痛 明显 ， 
手足 麻木 和 变 冷 , 同 侧 肪 二 头 肌 反 射 减 弱 或 消 
失 , 脉 搏 弱 , 晚 期 肌 力 低下 和 肌肉 萎缩 , 尤 以 手 
部 小 肌 群 为 主 。 

3. 可 伴 有 植物 神经 症状 .血管 运动 障碍 ， 
手指 运动 和 握力 减退 , 患 侧 血 压 较 腿 侧 偏 低 。 

4 颈 肩 部 X 片 对 诊断 有 参考 价值 。 

治疗 :对 症 处 理 ,可 行 普 鲁 长 因 封闭 及 前 
斜 角 肌 切 断 术 。 


Aicardi 综合 征 


别名 :脉络 膜 视网膜 异常 一 腾 胚 体 发 育 不 
全 -一 婴儿 痉挛 综合 征 。 

概要 :1969 年 Aicardi 报道 本 病 ,主要 表 
现 为 首 痛 . 头 畏 形 及 眼病 变 。 所 有 症状 均 在 出 
生 后 出 现 ,其 中 首 痛 为 最 引 人 注 意 的 体征 。 所 
有 的 临床 表现 , 随 年 龄 增加 而 发 展 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色体 无 异常 ,党 
印 显示 指纹 增加 。 

限 部 特征 : 

1. 小 眼球 , 眼 瞪 震 业 , 脐 孔 对 光 反射 消 
失 。 

2 脉络 膜 缺 损 和 萎缩 。 视 盘 畸 形 呈 漏斗 
样 ,视网膜 出 现 视 乳 头 大 小 的 图形 缺损 ,类 似 
裂 洞 ,视网膜 血管 跨越 其 上 。 

全 身 特征 ， 

1. BLD SME OY AG 
BER AED ARR JB. 

2. 颅骨 部 分 缺损 伴 有 双 顶 部 隆起 ,低位 
耳 , 面 部 不 对 称 , 斜 颈 。 

3. WARR ERRIEDA. 

4 毛细 血管 扩张 , 肌 张 力 减退 。 

5. X 线 检查 :先天 性 椎 骨 缺 损 ( 半 个 检 
BD AEE JOEL. WARK. 

6. ES TT INE HUM å 
节 样 肿块 突 人 额 角 , 脑 电 图 显示 两 半球 独立 的 
生物 电 活动 出 现 高 超 节律 率 乱 。 

治疗 ,无 特殊 治疗 ,预后 不 佳 。 


Alacrima 综合 征 


译名 :无 泪 综 合 征 

别名 :中 先天 性 泪液 缺失 综合 征 ;加 先天 
性 无 泪 症 ;@ 泪 腺 分 小 不 足 综 合 征 。 

概要 :本 征 为 先天 性 疾病 , 即 患 儿 自 出 生 
后 从 不 流泪 , 且 不 因 催泪 剂 而 使 泪液 分 泌 ， 
Schirmer 氏 试 验 阴性 。 绝 大 多 数 为 双 侧 病变 。 


病因 病理 :先天 异常 ,泪腺 发 育 不 全 , 面 神 
经 ,三 叉 神经 ,或 各 自 的 神经 核 , 岩 浅 大 神经 、 
肤 状 神经 结 及 蝶 肚 神经 节 发 育 不 全 所 致 。 

眼 部 特征 :Sjogren (1950) 将 其 分 为 六 种 
类 型 ， 

1. 新 生 儿 正常 的 泪液 缺乏 状态 持续 存 
在 。 

2. 泪腺 缺 如 或 发 育 不 全 。 

3. 神经 性 泪液 分 泌 不 足 。 

4. 伴 有 家 族 性 自主 神经 功能 障碍 综合 


5 遗传 性 先天 性 无 泪 症 。 

6 伴 有 先天 性 无 汗 性 外 胚层 发 育 不 全 。 

治疗 :对 症 处 理 , 给 予 1% 甲 基 纤 维 素 眼 
液 , 人 工 泪 液 点 眼 等 ,也 可 试行 腮腺 管 移植 术 。 


Aland 综合 征 


译名 :阿兰 德 综合 征 

别名 :中 舌 层 视网膜 变性 综合 征 ;@For- 
sius-Eriksson 综合 征 。 

概要 :本 征 曾 见于 出 生 于 Aland 岛 居民 。 
主要 特征 为 黄斑 中 心 四 发 育 不 全 ,各 种 不 同 程 
度 的 毯 层 视网膜 变性 及 近视 . 

病因 病理 :先天 性 遗传 性 疾病 ,性 染色 体 
显 性 或 隐 性 遗传 ,女性 携带 者 无 症状 。 有 报告 
患者 父母 为 近亲 结婚 者 ,也 提 到 变异 基因 的 可 
能 。 

RERE: 

1. 小 眼球 , AJ ILA F HLA KA YE IRER AE 
《由 于 黄斑 部 受累 ) 及 视力 减退 ,近视 .散光 , 暗 
适应 差 ,色觉 障碍 。 

2. 家 族 中 可 有 数 人 发 生 不 同类 型 的 毯 层 
视网膜 变性 , 原 发 性 黄斑 中 心目 发 育 不 全 或 异 
常 , 视 乳 头 及 黄斑 周围 局 灶 性 色 察 脱 失 (白色 
区 )。 

全 身 特征 : 

1. BET > MÅ 

2 常 发 生 早产 。 


有 眼 综合 征 u 


3 听力 障碍 。 
治疗 :无 特殊 疗法 。 


Albers-Schonberg 综合 征 


译名 : 阿 一 顺 综合 征 

HÆ OP TELE PER EE LE OE 
BESTE OKA BIR OF LATE OM 
性 骨 硬化 症 ;@ 骨 质 石化 症 ;@ 〇 先天 性 骨 硬化 
症 ;@ 弥 漫 性 脆弱 性 骨 硬 化 症 ;@ 全 身 石 骨 综 
AE: OG HER BLE DE EAR O 
Henck-Assmann 综合 征 。 

概要 :1904 年 Albers 和 Schonberg 首先 
报告 ,本 征 并 非 罕 见 , 男 多 于 女 ,一 般 在 儿童 或 
青年 时 发 病 ,也 可 见于 新 生 儿 和 老年 人 ,主要 
特点 为 软骨 增 厚 ,多 发 性 骨折 ,贫血 及 视神经 
ÆR. 

病因 病理 :有 人 认为 可 能 由 于 钙 磷 代谢 不 
平衡 所 致 ,与 骨骼 中 钙 含 量 增加 有 关 。 骨 突变 
形 ,哈弗 氏 管内 造血 奋 腔 减少 。 有 常 染色 体 显 
性 遗传 和 隐 性 中 传 两 型 ,临床 上 将 显 性 遗传 称 
为 良性 型 , 隐 性 遗传 称 为 恶性 型 。 前 者 也 称 
Henck-Assmann 综合 征 ; 约 50% 病 例 无 症状 。 
恶性 型 幼年 时 期 常 有 死亡 。 

眼 部 特征 : 

1. 两 眼 分 离 过 远 , PHL, EEFE RR 
震 颜 , 双 侧 瞳孔 不 等 大 ,白内障 。 

2. 视 乳 头 水 肿 ,视网膜 血管 弯曲 ,视神经 
北 缩 (视神经 管 骨 性 增生 ,压迫 视神经 所 致 )。 
良性 显 性 型 的 发 生 率 为 16%, 恶 性 隐 性 型 的 
发 生 率 为 78% ,进行 性 眼球 突出 占 6%( 因 眶 
kl DE OE 

3. 重症 者 可 发 生动 眼神 经 麻痹 。 

全 身 特征 :临床 上 分 为 良性 显 性 遗传 型 
《成 人 型 ) 和 恶性 隐 性 遗传 型 (婴儿 进行 型 )。 

1. 良性 显 性 型 :上 骨 质 致密 增生 , 多 发 
性 骨折 占 40% ; 颅 底 骨 增 厚 , 颅 神经 受 压 , 工 、 
TVR 16%. OH FRERE. 
OM EE NR IMT EA ARER 


FA GADE AD BÆRER OMARE 
有 轻 度 贫血 ,血清 酸性 磷酸 酶 增加 。GX 线 检 
查 ,早期 可 见 弥 漫 性 对 称 性 骨 硬 化 ,生长 骨 的 
骨干 区 致密 度 增加 。 

1. 恶性 隐 性 型 :为 隐 性 遗传 。 由 于 颅 
底 静 脉 孔 缩小 ,压迫 颈 静 脉 ,使 鼎 内 压 增高 ,出 
现 脑 积 水 和 头痛 , 额 骨 圆 凸 34% ,大 头 畸 形 
22%。 回 侏儒 、 生 长 发 育 障碍 占 36% ,智力 低 
下 占 22%。@ 多 发 性 骨折 占 28%, 胸 部 畸形 
8%, 膝 内 翻 占 16%.@ 淋 巴 腺 病 18% FER 
18%。 回 因 髓 腔 变 窄 影响 了 造血 系统 ,引起 骨 
髓 外 造血 ,从 而 产生 贫血 , 脾 大 占 62%, 肝 大 
占 48% 。 @ 血 液 检查 :贫血 ,血小板 减少 ,酸性 
磷酸 酶 增加 。 

治疗 ， 

1. 良性 型 :对 进行 性 视神经 获 缩 可 由 脑 
外 科 从 颅骨 入 路 行 视神经 减 压 术 , 同 时 清除 颅 
内 增生 。 

2. 恶性 型 :无 特殊 治疗 ,预后 不 良 。 常 在 
幼年 时 期 死 于 感染 , 尚 无 活 过 20 岁 者 。 


Albinism I 综合 征 


译名 :白化 病 综合 征 I 型 

别名 :@D 眼 皮肤 酷 氨 酸 阴性 型 白化 病 综合 
征 ;@O 酷 氨 酸 阴性 型 白化 病 ， 

概要 :本 征 是 一 种 先天 性 色素 缺乏 证 ,出 
生 时 即 已 存在 ,男女 均 可 账 患 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 常 染 色 体 隐 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 眼 灰色 或 蓝 色 , 高 度 和 县 光 ,明显 
的 眼球 震 业 , 视 力 进行 性 减退 ,最 终 导致 黑 析 。 
虹膜 色素 缺失 ,视网膜 色素 上 皮 及 脉络 膜 色素 
缺 如 。 

全 身 特征 : 

1. BET EKM G, XEN GE 
BE» BEE ØB KEAR. 

2. 血清 酷 氨 酸 及 B 黑色 素 细胞 刺激 素 正 
KRATER TØRK ERT. 

MIT IHE, EDEN ERE G+ 以 碱 
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轻 怕 光 现象 。 
Albinism I 综合 征 


译名 :白化 病 综 合 征 工 型 

别名 : 〇 类 白化 病 综合 征 (al binoidism 
Syndrome) ;四 眼皮 肤 酯 氨 酸 阳性 一 白化 病 综 
AE OM BØE ER. 

概要 :本 征 出 生 时 即 可 发 病 , 主要 特征 为 
皮肤 病变 及 视力 障碍 ， 

病因 病理 :病因 未 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
发 球 中 有 黑 素 粒 为 第 三 期 的 早期 阶段 ， 

眼 部 特征 : 

1. 早期 视力 可 发 生 严重 障碍 (但 比 白化 
病 ! 型 为 轻 ) ,可 随 年 龄 增长 而 逐渐 改善 。 

2. RR EEE I 型 为 轻 ,成 
人 眼底 色素 缺 如 或 缺少 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 颜色 红 白 或 旦 乳油 色 , 可 有 色素 
姜 ,头发 黄白 ,可 随 年 龄 增长 转 为 黑色 。 

2. 血清 酷 氨 酸 水 平 正常 或 降低 ,8 黑色素 
细胞 刺激 素 正 常 ,发 球 在 酷 氨 酸 中 孵育 有 色素 
形成 。 

治疗 :无 特殊 疗法 ,对 症 处 理 。 


Albinotic Fundus 


译名 :白化 病 眼底 

I OPE DAAE. 

ETNE NE ØRE RE S 
ATTER, EBV ARE. 

FREE FE MSN TE 
(6 MR 6 3 Dopa, 3, 4 JER KR 
能 进一步 转化 为 黑色 素 , 从 而 导致 黑色 素 细胞 
制造 黑色 素 的 能 力 发 生 障碍 ,致使 限 部 .皮肤 、 
头发 全 部 或 部 分 呈现 无 色素 状态 。 

REHE: 

L BEE AEE EE 
视 和 弱视 状态 。 


2 RRAN. HE AELEZA. OG 
BREE. 

3. 眼底 检查 见 视 网 膜 色素 上 皮层 和 脉络 
膜 色 素 缺 乏 或 无 色素 ,整个 眼底 呈现 黄白 色 
调 ,视网膜 标志 不 清 ,黄斑 区 发 育 不 全 ,脉络 膜 
血管 裸露 , 呈 网 状 分 布 状态 。 其 血管 间 阶 可 透 
见 白 色 丽 膜 .四 根 涡 状 静 脉 的 汇集 赛 及 贯穿 丽 
膜 的 部 位 ,也 常 可 以 清晰 闯 见 。 

全 身 特征 :头发 . 导 毛 ,皮肤 变 白 ,色素 缺 
zZ. 

治疗 : 

1. 应 通过 验光 配 镜 , 尽 可 能 提高 部 分 视 
力 。 

2. 戴 适 度 的 有 色 镜片 ,以 减轻 怕 光 现象 ， 

或 配 戴 有 届 光 度 的 变色 镜 更 为 适宜 。 


Albright 综合 征 


译名 : 奥 尔 布 赖 特 综合 征 

别名 :先天 性 可 性 纤维 性 骨 炎 综合 征 ; 
@ 骨 纤维 异常 增殖 症 ;@ 骨 纤维 性 发 育 异常 一 
色素 沉着 性 综合 征 ;@ 骨 营养 麻 碍 性 纤维 化 ; 
回 多 骨 性 纤维 异常 增殖 症 ;@ 多 发 性 骨 纤维 营 
养 不 良 症 ;@ 〇 多 发 性 纤维 性 骨 发 育 异常 ;@@ 播 
散 性 纤维 性 骨 炎 ;G@) 播 散 性 厢 性 纤维 性 骨 炎 ; 
四 弥漫 性 纤维 性 骨 炎 ;四 赛 性 纤维 性 骨 炎 ; 四 
ERRA IE: OW ERA E: OEN E 
状 腺 功能 低下 ;@Albright 1 WAE: GAL 
bright-MC. cune-Stenberg 综合 fE; O MC. 
cune-Albright 综合 征 ;@@Fuller-Albright 综合 
fiE:OWright 综合 征 。 

概要 :1937 年 Albright 首先 报道 . 本 病 系 
一 种 较 罕见 的 骨骼 异常 ,主要 特点 是 骨 纤 维 异 
常 增殖 ,同时 伴 有 皮肤 色素 沉着 和 内 分 泌 障碍 
的 三 联 征 ,多 见于 儿童 和 青年 ,女性 占 大 多 数 。 

病因 病理 :本 病 机 理 尚 不 清楚 , 可 能 为 性 
连锁 显 性 遗传 .病理 学 检查 , 骨 纤维 异常 增殖 ， 
BRT IE BG ENER. 骨 
DEFAN, SE MER. 
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眼 部 特征 :由 于 眼眶 骨 的 硬化 ,可 引起 眼 
球 突出 ( 单 侧 ), 复 视 , 视 乳头 水 肿 及 视神经 葵 
缩 ,视野 缺损 ,其 损害 程度 取决 于 骨 病 损 部 位 ， 
也 有 先天 性 白内障 的 报道 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 有 淡 棕 色色 素 沉着 ,其 特点 是 病 
变 恰好 发 生 于 骨骼 患处 ,色素 沉着 的 形状 不 规 
则 , 呈 省 更 状 或 扁平 斑 块 状 。 

2. 骨 质 软化 , 单 侧 于 状 纤维 性 骨 炎 ,正常 
的 骨髓 结构 被 异常 发 育 的 纤维 组 织 代替 ,畸形 
和 病理 性 骨折 ,好 侵犯 骨盆 、 钥 骨 部 及 下 上肢。 

3， 内 分 洲 功 能 训 乱 :性 早熟 ,女性 表现 为 
月 经 初潮 早 ,阴毛 ,腋毛 及 乳房 发 育 过 早 , 男 性 
表现 为 外 生殖 器 过 早 发 育 ,幼年 时 即 增 大 如 成 
人 ,但 较 少 见 。 

4. 智力 迟钝, 惊厥 ,听力 减退 或 消失 ,可 
有 甲状 腺 功能 异常 (亢进 或 低下 ) 。 

5.X 一 线 检查 可 发 现 骨 脱 大 , 于 性 骨 酷 
形 。 

6. 约 20% 的 病人 血 镇 增高 ,40% 病 人 血 
磷 碱 少 , 尿 17 柄 类固醇 排出 正常 (与 肾上腺 
质 肿瘤 鉴别 ), 偶 有 肝 功 能 障碍 ,基础 代谢 诗 增 
高 。 

7. 皮肤 活检 ;可见 色 素 沉着 处 有 大 量 黑 
色素 沉积 。 

治疗 :对 症 处 理 ,无 特殊 疗法 。 


Alport 综合 征 


译名 :阿波 特 综合 征 

别名 : 〇 遗传 性 肾炎 神经 性 耳 区 综合 征 ; 
加 遗传 性 肾炎 ;@@ 遗 传 性 出 血性 肾炎 ;@ 遗 传 
性 肾炎 伴 神经 性 耳 斧 ;!@ 遗 传 性 家 族 性 先天 性 
出 血性 肾炎 ;G@) 遗 传 性 耳 斧 肾 病 综合 征 ;@ 遗 
传 性 血尿 一 肾病 一 耳 什 综合 征 ;@ 遗 传 性 肾 功 
能 不 全 和 耳 斧 综合 征 ;@ 家 族 性 遗传 性 肾炎 ; 
四 家 族 性 出 血性 肾炎 ;人 @ 家 族 性 遗传 性 出 血性 
肾炎 并 耳 莹 综合 征 ;@ 出 血性 家 族 性 肾炎 综合 
1E: O RHH tA E O Dickinson 综合 


征 。 
概要 :1875 年 ,Dickinson 发 现 一 家 系 三 代 

17 人 中 有 11 人 患 蛋白 尿 , 1902 年 Guthrie, 
Kendall 和 Hertz 也 相继 做 了 有 关 报 道 ;1927 
年 Alport 对 发 生 于 一 家 系 内 绵延 三 代 的 肾脏 
疾病 与 听力 障碍 患者 共 19 例 进行 了 详细 探 
讨 , 确定 为 综合 征 。 国 外 报道 的 家 系 已 超过 
100 个 。 我国 也 有 较 多 报道 ,1983 年 国内 有 学 
者 报告 了 一 家 族 同 胞 兄弟 中 有 前 圆锥 形 晶体 
及 前 后 圆锥 形 晶体 各 一 例 合并 Alport 综合 征 
的 病例 ,并 认为 前 圆锥 形 晶体 是 Alport 综合 
征 的 一 个 组 成 部 分 .本 征 主要 特点 为 遗传 性 出 
血性 肾炎 ,神经 性 耳 区 及 眼 部 异常 。 男 性 患者 
早 亡 ,女性 寿命 正常 。 

病因 病理 :为 常 染色 体 显 性 遗传 ,是 由 于 
先天 酶 系统 的 缺乏 ,导致 毒性 代谢 产物 累及 肾 
脏 和 耳蜗 之 故 。 前 圆锥 形 晶体 的 发 病原 因 被 认 
为 是 晶状体 囊 薄 弱 而 紧张 ,晶状体 上 皮 细胞 减 ， 
少 ,因而 发 生 晶体 前 部 圆锥 形 突 起 ,这 已 被 病 
理 证 实 。 

REHE: 

1. 约 75%% 的 患者 为 双眼 发 病 , 自 青 少年 
期 开始 视力 下 降 ,检查 可 见 晶体 前 面 中 央 区 局 
限 性 向 前 方 突出 ,基底 为 圆 形 ,周边 部 可 正常 ， 
双 侧 进行 性 前 锥 状 晶体 ,只 侵犯 中 轴 区 的 晶体 
囊 及 前 部 皮质 ,胎儿 核 及 成 人 核 不 受累 。 晶 状 
体 囊 变 薄 , 晶 状 体 皮质 膨胀 。 

2. 常 有 部 分 性 白内障 ,包括 中 轴 区 细小 
的 前 训 下 晶体 混浊 和 前 囊 混 浊 等 。 

3. 偶 可 见 先天 性 和 少年 性 白内障 ,球形 
晶体 ,后 圆锥 状 晶体 , 核 性 .后 极 部 晶体 混浊 ， 
自发 性 晶体 破裂 (晶体 改变 仅 发 生 在 男性 ) 。 

4. 眼球 震 闸 ,圆锥 形 角膜 .角膜 青年 环 ， 
角膜 色素 沉着 , 假 性 视神经 炎 , 白 点 状 视网膜 
病变 ,类 似 青 年 性 黄斑 变性 的 视网膜 病 , 视 网 
膜 发 育 不 全 ,视网膜 脱离 及 视 乳 头 玻璃 疣 等 。 

全 身 特征 : 

1. 有 家 族 遗 传 性 的 肾 胜 病 , 多 侵犯 男性 ， 
表现 为 血尿 ,蛋白 尿 .早期 肾 功能 多 保持 正常 ， 
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以 后 逐渐 发 展 , 自 幼 时 起 ,每 连 患 病毒 .细菌 等 
上 呼吸 道 感染 ,病情 即 趋 于 严重 ,引起 肾脏 炎 
症 的 再 发 或 加 剧 。 

2. 如 反复 发 作 , 可 出 现 高 度 水 肿 、 高 血 
压 、 肾 功能 障碍 、 贫 血 ,呈现 出 较 典型 的 “慢性 
肾炎 "变化 ,最 终 陷入 尿毒 症 , 因 肾 功能 衰竭 而 
死亡 。 

3. 进行 性 神经 性 耳 芍 , 常 在 10 岁 以 后 发 


生 . 与 涌 病 同时 进展 ,但 与 涌 功能 无 关 , 系 固有 | 


的 先天 性 缺陷 , 因 听 神经 受 损 , 双 侧 以 高 频率 
感 音 明显 消失 ,另外 尚 可 有 重症 的 中 耳 炎 。 

4 实验 室 检查 可 见 明 显 的 尿 变化 ,如 蛋 
白 尿 红细胞 ,白细胞 , 管 型 ,贫血 ,血尿 素 氮 和 
肌 本 增高， 

5 肾 活 体 组 织 检查 , 显示 为 混合 型 肾炎 
并 证 明 有 泡沫 细胞 ,而 后 者 对 本 征 具 有 特异 性 
诊断 价值 。 

治疗 :内科 肾 病 治疗 为 主 ,眼科 对 症 治疗 。 
如 视力 甚 差 ,晶体 完全 混浊 ,可 考虑 白内障 手 
术 治 疗 ,但 必须 是 在 全 身 状况 良好 的 情况 下 进 
行 。 对 单纯 圆锥 角膜 .隐形 软 性 接触 镜 不 能 矫 
正视 力 时 , 才 可 争取 角膜 移植 手术 。 


Alstroem-Olsen 综合 征 


DR VERGE AE OD EK HER 
传 性 视网膜 病 。 

概要 ;本 病 出 生 时 即 已 存在 ,瑞典 和 荷兰 
发 病 率 较 高 。 有 双亲 血族 通婚 史 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
病理 发 现 视网膜 外 颗粒 层 紊 乱 , 圆锥 细胞 异 
常 。 

眼 部 特征 : 

1. 出 生 时 即 为 黑 瞳 , 或 自 少年 时 期 开始 
视力 逐渐 下 降 ,以 至 失明 ,可 伴 发 白内障 及 贺 
锥 形 角膜 。 瞳 孔 光 反应 迟钝 。 

2. 眼底 在 童年 正常 ,以 后 逐渐 出 现 椒 盐 
性 细 点 样 改变 ,最 终 可 发 展 成 为 视网膜 变性 ， 
视网膜 血管 变 细 , 骨 细胞 样 色素 改变 。 进 行 性 


BADER. 
3. 视网膜 电流 图 呈 熄 灭 波 或 电 活动 降 

iE. 
全 身 特征 : 
1. MARATE WA MEHR. 

” 2. REME, 肾病 和 性 腺 功能 低下 。 

3. ERE ÆR GD ME. 
4. 高 尿酸 血 症 ,高 三 酸 甘油 梧 血 症 。 
治疗 :无 特殊 疗法 ,对 症 处 理 。 


Alstrom 综合 征 


别名 :视网膜 变性 一 糖尿 病 一 耳 斧 综合 

征 。 
概要 : 生 后 第 一 年 即 可 发 病 ,视力 逐渐 减 

退 ,20 岁 左右 可 致 全 盲 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 呈 常 染色 体 隐 性 遗 
få. 

眼 部 特征 ,视网膜 色素 变性 ,视力 差 ,并 逐 
浙 发 展 , 终 至 视力 丧失 ,视神经 著 缩 。 

全 身 特征 ， 

1. 青年 性 糖尿 病 (胰岛 素 依赖 性 ), 尿 崩 
症 。 

2. 10 岁 左右 开始 听力 逐渐 下 降 ,进行 性 
MALER. 

3. 肥胖 。 

治疗 :无 特殊 疗法 , 可 采用 复方 模 柳 碱 业 
浅 注射 , 配 以 维生素 A、 维 生 素 B 等 ,以 改善 
视网膜 血液 供应 与 营养 。 


Amalric 综合 征 


译名 : 阿 马里 克 综 合 征 

Hg ORM- RAMEKA ODOR 
哑 一 黄斑 中 心 四 营养 障碍 ;@ 黄 斑 部 营养 不 良 
FREE ORRERA IE. 
@Dialinas-Amalric 综合 征 。 

概要 :1960 年 Amairic 报道 本 病 ,主要 特 
征 为 黄斑 部 营养 障碍 。 虹 膜 异 色 、 大 角膜 及 匣 
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号 ,可 分 为 遗传 型 及 获得 型 ,前 者 出 生 后 即 发 
病 , 后 者 5 岁 左右 发 病 。 

病因 病理 :不 清 , 旦 常 染色 体 隐 性 遗传 ,为 
肽 胎 期 病变 或 出 生 后 感染 所 致 ,多 数 病例 有 迷 
路 改变 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 , 夜 育 , 双 侧 大 角膜 ,虹膜 异 
色 症 , 单 侧 白内障 ， 

2. 眼底 在 深 灰 色 背 景 上 有 显著 的 淡 红 色 
小 止 , 偶 见 有 色素 呈 线 条 样 伸展 至 周边 部 , 常 
为 双 侧 性 ,视网膜 病变 处 下 方 可 见 脉络 膜 血 管 
从 ,黄斑 变性 ,中 心目 星 红 色 , 有 细小 散在 色素 
点 。 有 时 见 白色 或 黄色 点 状 物 积聚 。 

全 身 特 征 : 

1. REH å 50%，, 耳 更 在 遗传 型 者 为 进 
行 性 ,在 获得 型 者 为 非 进展 性 。 

2. 有 时 可 见 细 长 指 。 

治疗 :对 症 处 理 ,无 特效 疗法 。 


Amaurosis Fugax 综合 征 


译名 :一 过 性 黑 昭 综合 征 

别名 : 阵 发 性 黑 县 综合 征 。 

概要 :主要 特征 为 一 过 性 黑 腺 ,高 血压 及 
视网膜 小 动脉 痉挛 。 

病因 病理 : 由 于 椎 一 基底 动脉 系统 供血 不 
足 所 致 ,但 也 常见 于 脑 血 管 意外 之 前 。 常 与 大 
量 吸烟 或 恶性 高 血压 同时 发 生 ,Thorpe 报道 
引起 本 病 的 原因 主要 是 额 叶 和 枝 时 的 占 位 性 
病变 ,Lombardi 认为 脑 血管 造影 之 后 可 引起 
本 病 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 由 暂时 的 一 时 性 失明 ,发 展 到 持 
和 久 性 的 完全 失明 ,最 初 发 作 视力 丧失 仅 数秒 
钟 , 随 着 病情 的 加 剧 ,发 作 次 数 和 持续 时 间 增 
加 ,最 终 可 导致 永久 性 视力 丧失 。 

2. 视网膜 小 动脉 疼 挛 、 醒 化 、 闪 辉 样 瞳 点 
症 。 

全 身 特征 : 


1. 恶性 高 血压 、 动 脉 粥 样 硬化 。 

2. 额 叶 、 材 叶 占 位 性 病变 的 临床 表现 。 

3. 脑 血 管 供血 不 足 。 

治疗 ,首先 应 查 明 发 病因 素 , 如 行头 颅 
CT 扫描 ,主要 为 病因 治疗 。 


Amendola 综合 征 


别名 :四 巴西 天 疱 疮 综合 征 (Brazilian 
Pemphigus fogo selvagem Syndrome) ;加 烈火 
样 天 疱 疮 综合 征 。 

概要 :主要 特征 为 发 热 ,寒战 ,皮肤 大 疱 及 
眼 部 病变 ,最初 在 巴西 圣保罗 城 地 区 性 流行 病 
中 发 现 ,各 个 种 族 及 年 龄 均 可 受累 ,30 岁 以 前 
发 病 则 呈 良 性 经 过 。 

病因 病理 :病因 未 明 ,可 能 与 感染 合并 内 
分 小 订 乱 有 关 。 常 发 生 于 有 血缘 婚姻 的 家 族 
中 ,病理 学 检查 可 有 细胞 浸润 及 玉 皮 症 。 

眼 部 特征 : 眉 弓 部 疱疹 , 倒 矣 , 脸 内 禹 或 外 
翻 ,急性 病例 可 有 虹膜 炎症 ,前 极 性 晶状体 混 
浊 ( 约 占 5%)。 

全 身 特征 : 

1. 发 热 ,寒战 ,局 部 疼痛 (活动 时 加 重 ) . 

2. 面部 ,胸部 大 疱 样 改变 ,逐渐 扩 延 至 全 
身 并 可 发 展 成 肪 疱 , 结 冶 , 表 皮 剥 脱 (天 疱 疮 
样 )。 可 并 发 性 腺 病变 、 阳 萎 等 。 

3. 粘膜 不 受累 ,皮肤 活检 有 助 诊断 。 

治疗 :对 症 处 理 ,病程 可 持续 2 周至 1 年 ， 
也 可 能 致死 。 


Amish 白化 病 


译名 : 阿 米 什 白化 病 

别名 :@ 黄 变型 白化 病 综 合 征 (Albinism 
yellow mutant Syndrome); ORE HERRA 
征 ;@ 眼 皮肤 黄 变 白化 病 综合 征 。 

概要 :出 生 后 即 见 , 生 时 为 白 发 ,至 六 个 月 
时 旦 黄 红 色 。 婴 儿 时 眼 旦 蓝 色 , 随 年 龄 增 大 而 
ÆR. BYSTE. 
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病因 病理 :病因 未 明 , 常 当 色 体 隐 性 遗传 ， 
病理 见 啼 细 胞 内 有 多 吞噬 体 存在 ,发 球 黑 素 粒 
为 第 3 期 。 

眼 部 特征 : 蓝 眼 ,长 光 , 可 有 不 同 程度 的 眼 
REM. OLAI ER EA MERKT 
改善 的 倾向 ,眼底 色素 缺乏 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 色 红 白 ,可 见 有 较 多 的 雀斑 或 色 
KE. BR TÆMNE RE. 

2 MMR. BRER EE 
育 有 色素 形成 。 

治疗 :无 特效 疗法 ,对 症 治疗 ,视力 可 得 到 
改善 。 


Andogsky 综合 征 


译名 : 安 都 斯 基 综合 征 

别名 :中 皮肤 病 性 白内障 综合 征 ; 回 皮肤 
病 性 白内障 ;@@ 皮 肤 源 性 白内障 综合 征 :@@ 家 
族 性 过 敏 性 白内障 !@ 过 敏 性 白内障 综合 征 ; 
OLE På MEG EE å OD MØ BAA 
AE OMVENDE ORNE 
VEGER TE ORRERA E OA 
综合 征 。 

概要 :1914 年 Andogsky 报道 本 病 。 主 要 
特点 为 白内障 及 过 敏 性 皮炎 ,儿童 期 出 现 皮肤 
改变 , 发展 缓慢 ,至 30 岁 左右 发 生 双 侧 白 内 
Bk. 

病因 病理 :不 清 , 与 遗传 和 皮肤 及 晶状体 
对 抗原 过 敏 反应 有 关 。 

眼 部 特征 : 眼 蛤 过 敏 性 皮炎 ,过 敏 性 结膜 
炎 、 角 膜 炎 , 贺 欠 角膜 ,葡萄 膜 炎 .白内障 ( 晶 状 
体 夺 下 旦 致密 混 沁 ,最 后 发 展 至 晶状体 全 混 
济 )。 视 网 膜 脱离 ,但 少见 ,有 人 认为 系 白内障 
手术 后 的 并 发 症 , 或 由 于 某 些 血管 性 疾病 所 
致 

全 身 特 征 : 

1. 儿童 期 即 发 生 过 敏 性 皮炎 ,如 丘疹 性 
及 红斑 状 皮肤 增 厚 、 湿 疹 样 皮肤 损害 及 过 度 色 


素 沉着 等 。 

2. 皮肤 病 损 在 四 肢 届 曲面 ,特别 是 在 腕 
部 、 肘 部 、 奢 部 , 膝 部 、 颈 部 及 前 额 等 处 呈 苔 苏 
FAE. 

3 偶 见 伴 有 哮喘 和 嗜 酸 粒 细胞 增多 。 无 
证 症 , 低 蛋白 血 症 等 。 

治疗 : 

1. 皮肤 对 症 治疗 。 

2. 如 单纯 圆锥 角膜, 可 行 角膜 移植 术 , 以 
改善 视力 ,角膜 ,色素 膜 炎 对 症 治疗 。 

3. 手术 治疗 视网膜 脱离 ,如 发 生 晶状体 
全 混浊 可 行 白内障 摘除 术 。 


Angelucci 综合 征 


译名 : 安 哥 鲁 兹 综合 征 

别名 :过 敏 性 春季 结膜 炎 综合 征 ;@ 急 
性 过 敏 性 结膜 炎 ;@ 春 季 结 膜 炎 ;@ 春 季 卡 他 ， 
ODE ÆRE. 

IE: 1897—1898 Æ Angelucci 曾 介绍 本 
病 。 多 在 春明 季节 发 病 ,是 一 种 变态 反应 性 结 
膜 炎 ,多 发 生 在 少年 儿童 , 常 累及 双眼 ,经 过 数 
FR TAR. 

病因 病理 :病因 目前 仍 不 十 分 清楚 ,可 能 
由 于 春暖 季节 空气 中 游离 的 花粉 ,或 其 他 物质 
引起 的 过 敏 反应 所 致 。 病 理 见 结膜 上 皮 肥 厚 ， 
结膜 下 组 织 透明 变性 . 

RERE: 

1. 眼 部 奇 痒 伴 异 物 烧灼 感 , 且 光 ,流泪 ， 
腿 分 小 物 常 为 水 样 , 也 可 转 为 粘液 腑 性 (通常 
大 量 分 泌 ) 。 

2. 球 结膜 充血 ,水 肿 ,结膜 刊 片 可 见 有 大 
量 嗜 酸性 细胞 。 临 床上 可 见 三 种 不 同类 型 : 
《1) 瞪 结膜 型 :上 瞪 结膜 可 见 扁平 状 的 .大 小 不 
等 的 乳头 密布 ,形似 龟 板 状 或 去 皮 的 石榴 , 乳 
头 表面 旦 乳白 色 。 病 变 不 侵犯 穹 麻 结 膜 ,应 与 
沙眼 相 鉴 别 .(2) 角 膜 缘 型 :相当 于 瞪 裂 部 位 的 
球 结膜 有 灰 黄 色 胶 样 隆起 的 结 节 , 结 节 可 柄 
合 , 有 时 可 形成 坦 状 以 围绕 角膜 绿 。 DEA a 
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膜 浸润 ,影响 视力 。(3) 混合 型 :上 述 两 型 同时 
出 现 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 或 粘膜 突 发 性 冶 痒 ,多 发 生 于 同 
一 部 位 或 交替 出 现 。 

2. 变态 反应 (气喘 、 苯 麻疹 ,水 肿 )。 

3, 心动 过 速 , 血 管 运动 神经 紊乱 ,过 度 兴 
奋 , 内 分 泌 紊 乱 及 营养 不 良 。 

4. 对 多 种 抗原 (特别 是 花粉 ) 的 皮肤 试验 
阳性 。 

治疗 ， 

1. 尽量 避免 与 花粉 接触 ,避免 烟尘 刺激 。 

2. 抗 组 织 胺 药物 及 肾上腺 皮质 激素 , 特 
异 脱 敏 治疗 。 

3. 用 0.5% 可 的 松 眼 液 ,0. 25% 硫 酸 锌 眼 
液 和 2% 色 甘酸 钠 眼 液 点 眼 ,一 日 4 次 。 继 发 
感染 者 可 用 抗生素 眼 液 。 

4. 顽固 病例 可 用 冷冻 疗法 ,也 可 用 氮 美 
Hå 22mg, RAER 2 万 单位 加 2% 普 鲁 卡 因 
0. 3ml 局 部 注射 。 


Aniridia 综合 征 


译名 :无 虹膜 综合 征 

别名 :虹膜 出 血 综 合 征 。 

概要 :主要 特点 为 虹膜 缺损 ,视力 障碍 及 
眼 部 畸形 .。 发 病 率 为 1/5 万 ~1/10 万 ,出 生 后 
即 发 生 , 常 为 双眼 发 病 。 创 伤 性 可 见于 任何 年 
龄 。 

病因 病理 :有 创伤 性 和 遗传 性 二 种 ,后 者 
又 可 分 为 显 性 遗传 型 和 散发 性 隐 性 遗传 型 ( 占 
病例 的 2/3)。 

RERE: 

1. 视力 障碍 ,仅见 到 虹膜 遗迹 及 眼前 部 
各 种 畸形 。 在 显 性 遗传 型 ,可 见 有 很 薄 的 虹膜 
边缘 ,部 分 病例 可 以 伴 发 青光眼 或 白内障 。 隐 
性 遗传 型 的 黄斑 外 观 正常 。 

2 创伤 型 可 见 有 虹膜 撕 裂 , 皱 缩 或 萎缩 ， 
部 分 性 内 翻 ,晶体 半 脱 位 等 。 


全 身 特征 :遗传 型 常 合并 精神 发 育 不 全 伴 
ANTE, Wilms 肿瘤 ,Marinesco 综合 征 ,小 
脑 性 共 济 失调 等 

治疗 :遗传 型 无 特殊 疗法 。 创 伤 性 视 病情 
而 定 , 链 合 创口 ,对 症 处 理 。 


Ankyloblepharon 综合 征 


译名 : 瞪 缘 粘 连 综合 征 

概要 :本 征 可 见于 许多 先天 性 综合 征 , 常 
伴 有 了 瞪 球 粘连 、 小 眼 崎 形 等 。 

病因 病理 :先天 性 者 常 为 隐 性 遗传 ,也 可 
能 为 显 性 遗传 ,也 可 由 于 炎症 、 酸 碱 烧 伤 或 创 
伤 而 引起 。 

眼 部 特征 :表现 为 验 缘 的 部 分 或 全 部 性 粘 
连 ,并 可 有 了 瞪 球 粘连 ,眼球 运转 受 限 ,小 眼 畸 
形 ,结膜 内 层 线 状 瞪 缘 粘连 等 。 

EARE: TARR. 

治疗 :对 症 处 理 ,可 行 整形 手术 。 


Antimongolism 综合 征 


译名 : 反 先 天 愚 型 综合 征 

SAG: DR AERO Es DM få fk 21 部 
分 缺失 综合 征 (Chromosome 21 partial deletion 
syndrome) ;@ 部 分 单 体型 一 21 综合 征 (Mono- 
somy 一 21 partial syndrome);@ 长 辟 21 缺失 
综合 征 ;@@ 逆 蒙古 软 白痴 综合 征 ;@G 缺失 综 
合 征 ;@G-deletion I 综合 征 ; @Down 综合 征 
的 相反 型 。 

概要 :主要 特点 为 肌 张 力 增强 ,智力 低下 
BAST HERA. 

病因 病理 :从 自体 放射 照 像 研究 证 明 , 染 
色 体 G 组 中 第 21 号 染色 体 部 分 单 体型 , 伴 有 
21 号 染色 体 短 辟 缺失 和 长 臂 部 分 缺失 。 

眼 部 特征 :小 瞪 裂 , 瞪 裂 斜 向 外 下 方 , 眼 脸 
皮肤 松弛 症 , 偶 见 白内障 -。 

全 身 特征 : 

1. 与 蒙古 人 外 貌 成 鲜明 对 照 : ØRE 
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外 耳 大 ,外 耳 道 增 宽 , 小 合 畏 型 。 

2. 智力 低下 ,精神 呆滞 ,生长 发 育 迟缓 ， 
肌 张 力 增高 。 

3. 先天 性 畸形 ,如 隐 军 症 , 尿 道 下 发, 山 
门 狭 窗 , 半 侧 背 柱 发 育 不 全 ,颅骨 发 育 不 全 或 
缺损 。 

4. 心脏 有 收缩 期 杂音 ,指甲 营养 障碍 。 

5. 实验 检查 :可 见 血小板 减少 . 嗜 酸 性 粒 
细胞 增多 , 血 碱 性 磷酸 酶 正常 或 增高 ,染色 体 
检查 可 确立 诊断 。 

治疗 :对 症 治疗 ,目前 尚 缺 乏 有 效 疗法 。 


Anton 综合 征 


译名 : 安 通 综合 征 

别名 :中 和 否认 视 幻 觉 综 合 征 ; @ 否 认 失 明 
综合 征 ; ®© Anton 现象 ，@ Anton 症状 ; 
@Anton HÆR. 

概要 :1899 年 由 Anton 首先 报道 。 主要 特 
点 为 智能 减退 , 虽 已 失明 ,但 却 否认 自己 失明 ， 
多 见于 老年 人 ,平均 发 病 年 龄 为 63 岁 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 有 人 认为 系 距 状 弄 


一 -丘脑 联合 的 病变 .基底 动脉 或 双 侧 大 脑 后 动 | 


脉 闭塞 脑 外 伤 或 手术 后 肿瘤 压迫 ,使 项 ,. 枕 、 
甘 叶 受 损 ,破坏 了 丘脑 与 距 状 裂 的 联系 所 致 

眼 部 特征 :皮质 言 , 往 往 持 续 较 短 时 间 , 平 
均 11 天 ,但 患者 否认 失明 , 常 有 闪光 幻觉 并 认 
为 系 所 见 物体 。 了 瞳孔 反 射 正常 ,视力 能 在 短期 
内 恢复 ,但 常 达 不 到 发 病 前 水 平 , 有 时 视野 的 
恢复 多 局 限于 某 一 象限 , 而 形成 偏 言 ,或 视野 
向 心 缩小 。 

全 身 特征 : 

1. 智能 减退 。 如 健忘 失语 .表情 淡漠 、 定 
HIRR. 

2. 异 侧 感觉 :刺激 一 侧 肢 体 皮肤 而 患者 
感觉 在 另 一 侧 肢体 。 

3. 虚构 症 :否认 自己 有 病 且 有 虚构 的 解 
释 , 不 听 劝 告 ,随意 活动 起 床 ,以 致 跌倒 摔 伤 。 

4. 常 件 有 对 侧 肢 体 偏瘫 。 


治疗 :对 症 治疗 。 有 可 能 较 快 铬 复 少许 视 
力 ,但 罕见 有 恢复 正常 者 。 


Apert 综合 征 


HA: TAR SKATE 

别名 :@D 尖 头 合并 并 指 ( 趾 ) 畸 形 综合 征 ; 
ORAH ADERAT W OHE 
RARR E: ORAI R AE: © 
发 育 异常 ;@ 棉 状 头 一 并 指 ( 趾 ) 畸 形 ;@Apert 
病 ;@Apert 异常 。 

概要 :1894 年 Wheaton 就 有 类 似 疾病 的 
报道 ;1906 年 法 国 儿科 医师 Apert 报告 9 例 ， 
其 中 包括 文献 中 的 8 例 ,随后 Park 与 Powers 
于 1920 年 又 报告 了 20 例 ,并 做 了 详尽 的 讨 
论 。1960 年 Bland 又 对 本 病 进行 了 全 面 系统 
的 描述 . 以 后 临床 陆续 有 报道 .1980 年 以 前 有 
人 统计 ,全 世界 已 有 近 160 例 报道 ,而 且 尚 有 
增加 趋势 , 据 Blank 推测 ,每 出 生 16 万 名 新 生 


| 儿 中 即 有 一 例 本 征 患者 ,在 一 般 人 口中 每 200 


万 名 中 即 有 1 例 。 特 征 为 颅骨 和 颜面 骨 异 常 ， 
FEAR BD GE. 

病因 病理 :染色 体 显 性 遗传 ,与 父亲 年 龄 
较 大 有 关 。 可 能 为 胚胎 8 周 时 , 因 普 遍 的 中 胚 


| 叶 缺 陷 所 致 .早期 矢 状 缝 及 冠状 颖 的 过 早 融 合 


BARER ET BOG. FEE HE 
继续 增长 所 产生 的 压力 使 尚未 闭合 的 骨 缝 扩 
张 ,形成 颅骨 前 后 径 小 ,垂直 径 大 的 塔 形 头 。 

眼 部 特征 : 

1. 两 眼 分 离 过 远 , 眼 瞪 增生 肥厚 ,内 紫 高 
FAME TATE LÈ F EE LAR: RARE 
W BIER HL. 

2. 由 于 眼眶 浅 而 扁平 ,眼球 突出 于 眶 外 ， 
多 发 生 暴露 性 角膜 炎 。 

3. 视 乳 头 水 肿 , 继 发 性 视神经 萎缩 及 外 
展 神经 麻痹 。 

4. 视 乳 头 下 部 受 压 或 牵挂 伸展 ,导致 上 
方 视野 缺损 。 

5. 个 别 也 有 虹膜 ,脉络膜 缺 损 ,大 角膜 、 
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圆锥 角膜 ,机 儿 性 青光眼 .晶体 异 位 并 混浊 , 视 
网 膜 脱离 等 报道 。 

6 视神经 萎缩 有 如 下 原因 : (1 ) 颅 内 压 升 
高 ,视神经 乳头 水 肿 ,导致 继 发 性 视神经 蒙 缩 。 
《2) 视 神经 管 的 狭小 和 蝶 骨 的 形成 异常 ,压迫 
视神经 . (3) 大 脑 驼背 状态 ,造成 视神经 过 度 伸 
展 。 

全 身 特征 : 

1. 头颅 骨 畸 形 : 颅 顶 短 而 尖 ( 因 颅骨 缝 闭 
合 过 早 ), 头 颅 垂直 径 增 大 , 秽 门 向 上 突出 ,4 
岁 之 内 大 多 数 都 已 出 现 尖 头 畸 形 。 

2. 对 称 性 并 指 ( 趾 ) 畸 形 , 消 柱 和 四 上 肢 发 
育 不 全 , 痛 柱 裂 ,可 伴 有 颈 短 畸 形 , 肩 和 肘 部 党 
有 骨 性 联合 和 关节 固定 , 偶 有 尺 挠 骨 、 椎 骨 柄 
合 。 

3 上颌 发 育 不 全 , MAA ME AR 
HERF ERN BREEN LL. 

4. 由 于 颅 压 高 ,患者 头痛 较 重 。 常 合并 智 
力 减退 、 惊 厥 , 脑 水 肿 ,溶血 性 黄 癌 , 嗅 觉 及 听 
HÆR. 

5 NA GIR BEA PE ÅGE 
指 压 痕 , 颅 腔 容积 小 。 

治疗 :防止 颅 内 压 增高 ,助长 脑 的 发 育 .对 
早期 颅骨 闭合 ,为 防止 智力 及 视力 障碍 的 发 生 
和 发 展 , 可 施行 颅 内 减 压 术 ,对 视神经 管 狭 罕 
者 可 行 视神经 管 开放 术 , 对 并 指 畸 形 可 行 并 指 
分 离 术 , 对 颜面 骨 异 常 可 施行 矫形 手术 。 


Apert-Crouzon 综合 征 


译名 : 阿 一 克 综 合 征 

HE DATERER GE OM 
BARE GAETANO RET AR 
不 全 症 ;@@ 尖 头 畸 形 ;@ 尖 头 崎 形 综合 征 ;@ 尖 
RE CAME: OBALKA E: OD MAG VEG 
一 面 成 骨 不 全 ; 人 @ 头 颅 闭锁 症 ;@Crouzon 综 
& fE: BCrouzon 病 ; 四 Mobius-Crouzon 综合 
flEs G Virchow RA RA E: GA HH BE) 
综合 征 工 型 。 


概要 : 1912 年 法 国 神经 病 学 家 Crouzon 
首先 报道 本 病 , 此 后 各 国 均 有 较 多 报道 。 国 内 
HARF 1953 年 有 过 报道 , 据 统计 国内 1979 
年 至 1982 年 间 就 有 24 例 报道 其 特征 为 鸟 咏 
状 鼻 , 上 颌 形成 不 良 , 下 颌 前 罕 , 而 使 下 齿 呈 
反咬 合 状 。 常 见于 男性 ,有 家 族 性 ,出 生 后 发 
病 。 

病因 病理 :为 常 染色 体 显 性 遗传 ,颅骨 过 
早 闭合 , 伴 有 颅 压 增高 ,引起 继 发 性 脑 损 害 。 

眼 部 特征 : 

1. 由 于 眼眶 前 后 径 短 (上 颌 骨 发 育 不 
全 ), 容 积 小 ,所 以 眼球 突出 较 明 显 , 重 者 引起 
眼 瞪 闲 合 不 全 ,甚至 眼球 脱位 ,暴露 性 角膜 炎 ， 
角膜 营养 障碍 。 

2. 颅骨 畸形 造成 双眼 分 距 过 远 , 倒 蒙 古 
样 险 裂 ,并 有 外 斜视 及 “V" 型 征 。 

3. 眼球 震 颜 、 蓝 巩膜 .虹膜 缺损 。 通 常 在 
6、7 岁 时 视力 明显 下 降 , 轻 症 者 也 可 终生 保持 
良好 视力 。 约 1/3 病例 上 直 肌 运动 障碍 , 视 神 
经 孔 狭 窗 , 视 神经 受 压 ,可 使 80% 患 者 出 现 视 
乳头 水 肿 , 继 之 视神经 萎缩 。 上 方 视 野 缺 损 。 

4. 偶 见 泪 器 发 育 异 常 ,青光眼 .白内障 、 
晶体 异 位 ,有 链 神经 纤维 ,高度 近视 等 

全 身 特 征 : 

1. 颅骨 骨 性 结合 ,畸形 ,头颅 前 后 径 短 ， 
矢 状 缝 过 早 闭合 如 舟 状 。 上 颌 骨 发 育 不 良 ,多 
A LIE TA DE KUBA. 

2. 颅 内 压 增高 , 脑 积 水 , 头痛 、 惊 胸 , 疗 
冯 , 智 力 低下 ,并 指 ( 趾 )。8 岁 后 渐 趋 于 稳定 。 

3. 患 儿 还 可 出 现 外 耳 道 闭锁 ,听力 下 降 ， 
奏 孔 闭 镇 ,不 能 流 涕 ,1960 年 Corlm 曾 报道 本 
病 , 伴 有 外 阴 发 育 异 常 。 

4X 线 检查 :前 后 颅骨 直径 变 短 , 颅 前 四 
变 浅 , 颅 中 四 扁平 , 颅 后 凹 变 深 ,可 见 脑 回 压 
迹 , 蝶 鞍 大 , 蝶 骨 小 必 和 眶 缘 显 著 增高 ,眼眶 浅 
冠状 颖 和 人 字 缝 骨 性 结合 ,上 颌 窦 发育 不 全 。 
EE TN 

治疗 :尽早 行 神经 外 科 手术 以 防 颅 内 压 增 
高 及 脑 疝 发 生 . 视 神经 孔 狭 窗 可 行 视 神经 减 压 
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A 


术 。 
Argyll。Robertson 综合 征 


译名 : 阿 一 罗 综 合 征 

别名 :反射 性 瞳孔 麻痹 综合 征 ;名 反射 
性 冒 孔 强直 ; 轿 反射 性 硬 孔 缩小 型 强直 ; © 
Argyll. Robertson fE; OArgyll. Robertson føl 
FL; OArgyll + Robertson FLERA IE; DAr- 
gyll + Robertson 反应 瞳孔 强直 综合 征 。 

概要 ;1869 年 ,苏格兰 医师 Dongles + Ar- 
gyll + Robertson 首 报 此 征 。 其 特征 为 :瞳孔 强 
直 , 睫 孔 小 ,直接 或 间接 对 光 反 射 消失 ,调节 反 
射 正 常 。 

病因 病理 :本 征 多 见于 梅毒 侵害 所 致 。 也 
可 见于 脑 干 损伤 .四 区 体 、 松 果 体 第 三 脑室 及 
中 脑 导 水 管 周围 的 肿瘤 , 椎 一 基底 动脉 缺 血 ， 
糖尿 病 , 多 发 性 硬化 ,老年 性 痴呆 ,脑膜 炎 及 延 
情 空 洞 证 等 .一 般 认为 最 可 能 的 病 损 部 位 在 中 
脑 上 端的 顶 盖 前 区 和 中 脑 导 水 管 周围, 由 于 核 
上 性 的 光 反射 纤维 位 于 中 脑 背面 ,调节 反射 纤 
维 位 于 腹面 。 损 害 光 反 射 径路 的 病变 ,可 以 不 
影响 调节 反射 径路 ,因而 出 现 光一 近 反射 分 
离 由 于 光 反 射 纤维 的 阻 断 和 核 上 性 抑制 径路 
的 破坏 ,引起 对 光 反射 消失 和 瞳孔 痉挛 性 缩 
小 。 

眼 部 特征 : 

1. 视网膜 ,视神经 无 异常 ,视力 正常 。 

2. 奸 孔 缩小 ,两 侧 不 等 大 ,瞳孔 呈 卵 圆 形 
或 不 规则 形 等 。 

3. 直接 和 间接 对 光 反 射 消失 。 

A. 毒 扁豆 奏 滴 眼 可 引起 缩 脐 , 而 阿托品 
滴 眼 扩 贿 不 完全 .具备 四 一 @@ 四 个 条 件 者 即 为 
真性 Argyll-Robertson 氏 综 合 征 , 一般 为 双手 
性 , 偶 见 一 侧 性 。 有 的 病例 对 光 反应 存在 而 调 
节 反射 消失 ,这 种 情况 称 反 Argyl-Robertson 
FL. 主要 见于 眼 或 眼眶 外 伤 及 脑 炎 。 还 有 一 
种 假 性 Argyll-Robertson HFL , KM MLA 
接 间 接 对 光 反应 迟钝 或 消失 ,而 调节 辐 转 反应 


存在 ,但 无 瞳孔 缩小 ,对 缩 瞳 药 反应 敏感 。 

全 身 特征 :可 有 梅毒 的 全 身 反应 ,或 脑 干 
损伤 , 脑 部 肿瘤 的 相应 症状 体征 , 冰 角 疡 及 麻 
MERR. 

治疗 :主要 对 原 发 病 治疗 ,预后 取决 病因 。 


Arnold-Chiari 综合 征 


译名 : 爱 纳 尔 德 一 查理 综合 征 

别名 :GD 扁 颅 底 综合 征 ;@ 颅 底 扁平 症 ;@ 
颅 底 凹陷 症 ;@@ 小 脑 一 延 条 畸形 综合 征 ;@ 先 
天 性 小 脑 扁桃 体 和 延 体 下 疝 综 合 征 ; @ 
Celand-Arnold-Chiari 综合 征 。 

概要 :1891 年 Chiari 首先 报道 ,1894 年 
Arnold 又 有 报告 。 为 枕骨 及 颈椎 近 端 发 育 异 
常 。 可 见于 儿童 或 成 人 。 婴儿 型 其 临床 表现 与 
Dandy— Walker 综合 征 相似 . 

病因 病理 :枕骨 及 颈椎 上 部 发 育 畸 形 ,使 
小 脑 和 延髓 向 下 异常 延伸 ,移入 颈 椎 管 上 有 段 ， 
影响 脑脊液 循环 而 形成 慢性 脑 积 水 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼球 震 额 (垂直 性 多 见 , 也 可 见 水 平 性 
及 旋转 性 ) 为 本 综合 征 的 特征 , 当 眼 球 向 上 和 
向 下 凝视 时 ,最 易 发 生 垂直 性 眼球 震 丫 。 

2. RIRES. MA RERE R HER 
斜 , 双 杜 侧 偏 言 , 视神经 乳头 水 肿 。 

全 身 特征 : 

1. 可 在 儿童 期 出 现 症状 , 常 于 20 一 40 岁 
才 明显 表现 。 

2 颅 神经 机 能 障碍 ,强迫 头 位 。 头 痛 、 颈 
痛 , 枕 部 、 枕 下 部 呈 放 射 性 烧灼 样 痛 ,少数 呈 局 
限 性 痛 。 

3. 小 脑 共 济 运 动 失调 , 双 侧 锥 体 束 征 ( 本 
综合 征 特征 ), 脑 积 水 , 后 期 有 颅 内 压 增高 。 

4. 可 伴 有 脑膜 及 出 , 痛 椎 裂 等 先天 畸形 . 

5.X 线 检查 发 现 颅 底 压 迹 , 扁平 颅 底 , 视 
RAKARE. 

6 气 脑 造影 ,头颅 CT 扫描 可 发 现 颅 底 
骨 扁 平 ,四 陷 、 小 脑 扁 桃 体 疝 。 


眼 综合 征 
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实验 室 检查 : 脑 月 液压 力 增高 和 和 蛋白 增 
高 。 
治疗 ， 
L 预后 与 病变 程度 有 关 , 如 在 小 儿 已 有 
广泛 畸形 则 常 于 1 岁 内 死亡 。 
2 神经 外 科 手 术 治疗 。 


Arnold * Pick 综合 征 


译名 : 阿 一 匹 综 合 征 

MÆ: OR HRU GSE OK 
语 一 认识 不 能 一 运用 不 能 综合 征 ;@ 脑 叶 性 硬 
化 综合 征 ;@ 早 老 性 痴呆 综合 征 ;@@ 局 限 性 脑 
获 缩 综合 征 ;@Pick 病 ;@Pick RATE I ML. 

概要 :1908 年 Arnold. Pick 报道 本 病 , 主 
要 特征 为 皮质 讶 ,失语 ,认识 不 能 及 运动 不 能 
等 。 常 见于 40 一 70 岁 的 女性 。 

病因 病理 :由 于 进行 性 脑 菱 缩 而 致 失明 ， 
可 能 是 常 染 色 体 显 性 遗传 .病理 提示 获 缩 区 脑 
回 皱 缩 及 脑 沟 增 宽 , 萎缩 累及 脑 皮 质 及 白质 。 

眼 部 特征 : 

1. 皮质 讶 ,病人 不 能 固定 注视 物体 。 

2. 由 于 枕 叶 周围 皮层 族 缩 ,而 出 现 认识 
不 能 ,视野 缺损 ,个 别 病 例 有 视神经 萎缩 . 

全 身 特征 ， 

1. 早老 或 进行 性 痴呆 ,失语 、 失 认 及 运用 
不 能 。 

2 表情 淡 汉 ,无 鉴别 力 是 本 综合 征 的 特 
ADBA MARE. 

3. 脑 电 图 呈 弥 散 性 改变 ,头颅 CT 均 显 
TAM. 

治疗 :对 症 处 理 ,无 特殊 疗法 。 


Ascher 综合 征 


译名 : 阿 软 尔 综合 征 

别名 :中 眼 险 松弛 一 甲状 腺 肿 及 双 层 裂 综 
合 征 ;如 眼 瞪 松 垂 症 ;@ 甲 状 腺 肿 及 上 层 裂 综 
合 征 ;@ 非 毒性 甲状 腺 肿 伴 眼 瞪 皮肤 松弛 症 ; 


OLaffer—Ascher 综合 征 。 

概要 :1920 年 Ascher 报道 本 病 , 主要 特 
FERRIE GAP RR ER. i 
| 床上 较 罕见 . 

病因 病理 :病因 未 明 , 有 人 认为 是 青春 期 
甲状 腺 内 分 洲 功 能 失调 所 致 ， 

眼 部 特征 : 

1. 眼 瞪 神经 性 水 肿 ,反复 发 作 , 眼 蛤 皮肤 
FE BT AGE LIG FE TEEN 
翻 及 轻 度 水 肿 。 

2. 眶 隔 张 力 消失 , 眶 脂肪 膨 出 ,泪腺 脱 垂 
压迫 眼球 。 

3. 眼 轮 臣 肌 萎缩 及 半 侧 颜面 萎缩 。 

全 身 特 征 : 

1. 非 毒性 甲状 腺 肿 ,复发 性 口唇 水 肿 及 
LÆR. ERR TT SE URD. 

2. 皮肤 功能 检查 ,显示 皮肤 感觉 时 间 延 
长 , 偶 见 有 半 侧 颜面 部 轻 度 萎缩 。 基 础 代谢 多 
ER. 

治疗 :1. TRARRE , 必要 时 作 整 
形 手 术 。 

2. 可 请 中 医 辨证 治疗 ,有 效 消除 水 肿 。 


A Type 综合 征 


译名 :A 型 综合 征 

MÆ: DA 现象 !@A 一 内 斜视 ;@A 一 外 
PONPA 现象 !@ 内 斜 A 征 ;@ 外 斜 人 
征 ; 〇 外 斜 A 现象 。 

概要 :本 征 是 指 一 组 斜视 患者 的 两 眼 向 正 
上 方 转动 时 集合 加 强 ,向 下 注视 时 外 展 加 强 的 
一 组 病征 。 

病因 病理 : 主要 是 由 于 向 上 注视 时 内 直 肌 
力量 过 强 或 向 下 注视 时 外 直 肌 功能 亢进 等 所 
致 。 

眼 部 特征 : 可 分 为 A 型 内 斜视 和 A 型 外 
斜视 。 

A 型 内 斜视 :主要 为 内 斜视 患者 向 上 看 时 
内 斜 度 比 向 下 看 时 明显 增 大 。 大 于 154 (8*— 
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A 


9 1 FAE BENT ÆRA Fi 
或 看 近 时 ,内 斜 度 几 乎 相等 。 两 眼 同时 向 右 看 
时 , 左 眼 向 下 斜 ;向 左 看 时 , 右 眼 向 下 斜 。 内 收 
时 眼球 内 陷 , 而 辐 转 功能 良好 。 

A 型 外 斜视 主要 为 外 斜视 患者 向 上 看 时 
比 向 下 看 时 的 外 斜 度数 明显 减少 .看 远 或 看 近 
时 斜 度 无 变化, 当 两 眼 同时 向 右 看 时 , 左 眼 向 
FA AZAR, ARF E ABRERA é. 
辐 较 功能 常 有 缺陷 。 

EGRE: BETAL FR ABM 
状 。 

治疗 :参见 A-V AE. 


A-V 综合 征 


别名 :DA-V HØR: DA-V 现象 ;@ 
Urist( 鸟 利 斯 特 ) 综 合 征 。 

概要 :1951 年 Urist HEA AREE 
性 偏 位 的 水 平 斜 视 " 为 题目 ,详细 描述 了 本 征 ， 
故 又 称 之 为 Urist 综合 征 。 由 于 该 病 的 眼 位 改 
变 很 像 英文 字母 的 A 或 V,1958 年 将 本 征 命 
名 为 A-V 综合 征 ,两 字母 开口 方向 表示 分 开 
强 或 集合 弱 ,字母 的 尖端 方向 表示 集合 强 或 分 
开 弱 。 主 要 特征 是 内 斜 或 外 斜视 患者 的 两 眼 向 
正 上 方 和 向 正 下 方 注视 时 , 眼 部 偏 斜 度数 产生 
明显 差别 (10" 一 30"), 同 时 在 眼球 转向 六 个 主 
要 注视 方位 时 , 伴 有 垂直 性 斜视 。 

1961 年 , Willasoca 将 本 征 分 为 三 类 : 

1， 原 发 性 垂直 性 斜视 。2. 继 发 性 垂直 性 
FL: BI A 一 内 斜 ,A 一 外 斜 ,V 一 内 斜 ,V 一 外 
斜 , 3. 混合 性 斜视 : 指 水 平 肌 和 垂直 肌 同时 出 
FURRE. Costenbeder 与 Burian 等 将 A-V 综合 
征 以 外 的 变异 型 又 分 为 YX、\ 必 等 型 ,但 很 少 
Bla 本 征 发 病 率 占 水 平 斜视 中 的 15% 一 20%%， 
其 中 以 内 斜 V 为 最 常见 ,内 斜 次 之 ,A 型 外 斜 
最 少见 。 

病因 病理 :病因 目前 尚 不 十 分 清楚 ,认为 
可 能 有 如 下 原因 : (1) 内 外 直 肌 功 能 异常 ; (2) 
上 下 直 肌 功能 减弱 ; (3) 上 下 斜 肌 力 量 减弱 ; 


(4) 水 平 肌 与 垂直 肌 的 共 济 失调 ; (5) 内 外 直 肌 
及 上 和 斜 肌 上 端 附着 处 异常 ; (6) 集 合 与 外 展 平 
衡 的 失调 或 不 能 维持 融合 功能 等 。 总 之 ,产生 
本 征 的 因素 繁多 ,不 能 用 单一 病因 来 解释 所 有 
类 型 的 A-V SKATE. 

眼 部 特征 :水 平 斜视 患者 , 同时 伴 有 垂直 
性 的 偏 斜 ,眼球 向 上 或 向 下 注视 时 ,斜视 角 发 
生 改 变 ,呈现 出 A RV 字母 现象 的 外 观 ,临床 
将 其 分 为 A 型 综合 征 和 V 型 综合 征 ( 见 A 型 
综合 征 和 V 型 综合 征 ) 。 

全 身 特征 :无 特殊 表现 。 

检查 诊断 :对 A-V 综合 征 的 检查 条 件 有 
如 下 要 求 : 

1. Knapp 认为 上 转 或 下 转 位 斜 度 最 小 应 
为 154 ,才能 诊断 有 临床 意义 的 V 型 斜视 ,人 
型 内 斜视 上 转 位 最 小 应 为 10" 以 上 ,A 型 外 斜 
视 下 转 位 应 大 于 或 等 于 10" 以 上 ,小 于 这 个 度 
数 的 差别 即 属于 生理 性 的 。 

2. Duke-Elder 以 15 之 差 诊 断 A 型 斜视 ; 
25 人 之 差 诊断 V 型 斜视 。 

治疗 :首先 应 区 分 开 是 因 水 平 肌肉 功能 异 
常 ,还 是 因 两 眼 垂直 肌肉 功能 不 足 所 引起 的 
“A”V" 现 象 。 根 据 三 棱镜 违 盖 法 确定 度数 ， 
同时 对 同 视 机 九 个 视野 方向 的 斜 度 (包括 旋转 
斜 度 ,左右 眼 分 别 注视 时 的 数据 及 Hess 屏 检 
查 结果 ) 也 应 重视 。 

单纯 水 平 肌肉 引起 者 一 般 只 作对 称 性 水 
平 直 肌 手 术 , 有 学 者 认为 ,减弱 功能 亢进 的 眼 
外 肌 比 加 强 功能 的 手术 效果 更 好 ,由 内 直 肌 亢 
进 引起 者 应 后 徙 双 内 直 肌 ,并 向 集合 加 重 的 方 
向 移 位 ,以 减弱 集合 ,A 型 内 斜 将 肌 有 向 上 移 
位 ,V 型 内 斜 则 向 下 移 位 5 一 10 毫米 。 因 外 直 
肌 亢 进而 引起 本 病 者 , 可 将 双 外 直 肌 后 徙 ,A 
型 外 斜 将 肌 腿 向 下 移 ,V 型 外 斜 向 上 移 5 一 10 
ÆR. HE A-V 现象 。 

对 于 因 上 、 下 直 肌 引起 的 A-V 征 者 ,应 在 
BLE AF HEDRE AM 
LG RE FR BARE, BE DER 
前 节 缺 血 。 为 此 应 在 术 前 仔细 分 析 同 视 机 及 


合 征 


Hess 屏 九 个 注视 位 的 斜 度 ,正确 估计 术 后 产 | 
生 的 变化 ,以 免 纠 正 这 - -异常 又 引出 另 一 异 | 
常 ， 


Avellis-Longhi 综合 征 


译名 : 阿 一 龙 综合 征 

IA DEMEMEK EOR 
HA ERRERA E: ORR — E 
综合 征 ;@ 舌 咽 一 迷走 一 副 神 经 与 舌 下 神经 综 
RE ORRIREN A IE: ©Avellis 偏瘫 综 
合 征 。 

概要 :1891 年 Avellis 首先 报告 ,指出 本 病 
主要 特征 ,为 单 侧 软肋 及 声带 麻 痹 , 系 由 颅骨 
的 颈 静 脉 孔 附近 病变 所 致 ,但 他 忽略 了 对 侧 驱 
干 及 肢体 痛 , 温 觉 感觉 障碍 这 一 现象 的 解释 。 
1945 年 ,Jackson 对 本 征 做 了 进一步 研究 , 认 
为 ;本 病 并 非 为 单纯 舌 咽 ; 迷 走神 经 的 末梢 病 
变 , 除 同 侧 第 X 鼎 神 经受 损 外 ,其 邻近 组 织 消 
髓 丘脑 东 也 受到 波及 ,因而 出 现 对 侧 颈 部 以 下 
的 痛觉 \ 温 觉 障碍 。 并 命名 为 疑 核 一 上 消 句 一 丘 
脑 麻痹 综合 征 ”。 

病因 病理 , 主要 为 疑 核 , 孤 束 核 及 附近 消 | 
髓 、 丘 脑 束 的 血管 性 和 炎 性 或 肿瘤 性 病变 所 
致 ， 迷走 神经. 舌 咽 神经 的 一 侧 麻痹 可 分 核 下 
性 (末梢 性 ) 与 核 性 损害 。 

眼 部 特征 :为 Horner 综合 征 的 表现 , 即 同 
侧 睦 孔 缩小 ,上 了 瞪 下 垂 或 脸 弄 缩小 及 眼球 门 ， 
陷 。 

全 身 特征 : 

1. 因 病 变 同 侧 迷走 神经 与 副 神经 内 侧 支 
受 损 ,导致 软 肚 与 咽喉 肌 麻 痹 ,声带 麻痹 .表现 
为 发 音 不 清 ,吞咽 困难 ,咽喉 部 感觉 衫 失 。 

2. 出 现 对 侧 分 离 性 半 侧 麻痹 , 即 对 侧 颈 
与 上 下 肢 和 一 侧 躯 干 痛 温 觉 消失 ( 因 病 变 同 侧 
HRD. 。 但 触 压 觉 存在 。 

3. Horner 综合 征 侧 皮 肤 无 汗 。 

治疗 : 

1. 明确 诊断 ,鉴别 其 为 核 性 还 是 末梢 性 | 


病变 ,做 好 定位 诊断 。 
2 对 肿瘤 应 及 早 手术 治疗 , 预后 取决 于 
ÆR. 


Axenfeld 综合 征 


译名 : 阿 克 森 费 尔 德 综合 征 

别名 :@ 和 角膜 后 胚胎 环 综合 征 ;@) 角 膜 后 
部 周边 部 环 状 混浊 ;@ 后 角膜 青年 环 综合 征 ; 
国 青 年 角膜 弓 综合 征 ;@@ 角 虹膜 发 育 不 全 ;人 @ 
Axenfeld 异常 ;DAxenfeld-Rieger 综合 征 ;@@ 
Rieger 综合 征 ;@Axenfeld 综合 征 伴 青年 性 青 
光 眼 。 

概要 :1920 年 Axenfeld 首先 报告 本 病 ， 
1930 年 Rieger 也 有 类 似 的 报道 ,本 病 包括 三 
类 :(1)Axenfeld 异常 ,为 局 限于 眼前 节 周边 部 
的 缺陷 。 (2)Rieger 异常 ,为 眼前 节 周边 部 异常 
合并 虹膜 的 改变 。(3)Rieger 综合 征 , 具 有 了 眼 部 
异常 和 眼 以 外 的 发 育 缺 陷 。 近 年 来 Shield 提出 
的 Axenfeld-Rieger 综合 征 得 到 公认 。 本 综合 
征 的 角膜 边缘 无 透明 带 , 角 膜 后 周边 部 环 状 混 
浊 系 先天 发 育 异 常 。 

病因 病理 :通常 为 常 染色 体 显 性 遗传 的 疾 
病 ,过 去 认为 是 中 胚层 发 育 不 全 ,近代 理论 认 
为 :从 神经 晴 细 胞 演变 而 来 的 眼前 节 组 织 在 妊 
娠 末期 发 育 停止 ,导致 虹膜 和 前 房 角 原 始 内 皮 
细胞 层 不 正常 的 停 灌 和 房 水 排出 结构 的 变异 。 

眼 部 特征 : 

1. 典型 患者 为 双眼 受累 。 最 常 侵犯 角膜 
周边 部 、 前 房 角 和 虹膜 。 角膜 周边 典型 的 改变 
是 Schwalbe 氏 线 突出 和 前 移 , (角膜 后 胚胎 
环 ) 裂 瞪 灯 下 可 见 近 角膜 缘 有 一 环 状 白 线 ,此 
线 在 部 分 患者 是 不 完全 的 ,可 局 限 在 部 分 象限 
以 枝 侧 最 多 见 。 后 胚胎 环 是 本 征 的 典型 特征 ， 
但 并 非 每 个 患者 所 必 有 。 

2. 少数 患者 可 伴 有 大 角膜 或 小 角膜 ,有 
的 还 可 伴 有 角膜 中 央 的 先天 性 混浊 。 

3. 前 房 角 异 常 ,前 房 角 镜 检查 可 见 典 型 
的 Schwalbe 氏 线 突出 ,虹膜 周边 部 跨越 房 角 
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B 


到 达 突 出 的 贱 , 形 成 角膜 虹膜 的 粘连 ,这 样 就 


使 约 半数 患者 发 生 青光眼 .另外 还 可 见 周边 部 | 


车 轮 状 的 虹膜 透 光 , 中 央 部 虹膜 结构 缺陷 , 虹 
膜 基质 发 育 不 良 ,纹理 不 清 ,色素 层 外 露 ,虹膜 
萎缩 ,虹膜 裂孔 ,瞳孔 异 位 ,多 看 症 等 。 

4. 本 征 可 伴 有 和 斜视 、 角 腊 缘 的 皮 样 襄 肿 ， 
各 种 类 型 的 白内障 ,视网膜 脱离 , 黄斑 变性 , 脉 
络 膜 视网膜 缺损 ,脉络 膜 发 育 不 良 以 及 视神经 
乳头 发 育 不 良 。 

全 身 特征 : 

1. 牙齿 和 面 骨 的 发 育 性 缺陷 ,是 最 早 发 
现 的 体征 ;包括 小 牙 .牙齿 发 育 不 良和 无 牙 ,最 
常见 的 缺失 牙 是 上 中 切 乳牙 和 中 切 恒 牙 。 

2. 上 颌 骨 发 育 不 全 , 面 中 部 扁平 ,上 层 退 
缩 和 下 层 是 出 。 

3. 皮肤 白化 病 , 心 血管 异常 . 耳 更 也 可 见 
到 。 

治疗 : 

1. 对 于 眼 部 缺陷 ,青光眼 的 发 现 和 治疗 
最 为 重要 ,青光眼 症状 儿童 时 期 就 会 出 现 ,如 
能 及 时 发 现 ,及 时 治疗 尚 能 挽救 视力 。 

2. 除了 婴儿 病例 之 外 ,在 行 手术 治疗 之 
前 通常 应 试用 药物 治疗 .对 于 虹膜 呈 高 坪 状 附 
着 于 后 部 小 梁 网 的 病例 ,采用 缩 脐 药 应 慎重 。 
因为 晴 状 肌 紧 张 可 增加 小 梁 网 萎缩 的 趋势 ,最 
有 效 的 药物 是 抑制 房 水 产生 的 药物 ,如 晕 吗 心 
安 和 碳酸 栈 酶 抑制 剂 (后 者 婴 幼 儿 忌 用) 。 

3 手术 包括 房 角 切 开 、 小 梁 切 开 .小 梁 切 
除 .有 人 试用 激光 治疗 本 征 的 青光眼 也 有 一 定 
疗效 ,对 全 身 其 他 畸形 可 做 对 症 处 理 。 


Axenfeld-Schiirenberg 综合 征 


译名 : 阿 一 许 综合 征 

别名 :QD 先天 性 周期 性 动 眼神 经 麻痹 ;@ 
先天 性 周期 眼球 运动 麻痹 !@@ 周 期 性 眼球 运动 
RARER: DEP ERA SR. 

概要 :1884 年 ,Rampoldi 首先 报道 本 病 ， 
1901 4 Axenfeld-Schörenberg 做 了 详细 描述 ， 


1942 年 Lowenslein 和 Givner 将 本 征 命名 为 周 
期 性 动 眼神 经 麻痹 、 多 发 生 在 少年 时 期 ,先天 
性 和 后 天 性 都 有 ,大 约 各 占 50%, 男 多 于 女 ， 
其 典型 症状 是 瞳孔 交 蔡 散 大 与 收缩 ,不 论 睡 时 
和 清醒 时 者 一样. 当 外 展 时 即 麻痹 眼 接受 麻痹 
相 一 障 孔 散 大 ,对 光 反 应 消失 ,同时 上 验 下 垂 。 
眼球 在 向 内 收 时 ,又 开始 呈 痉 挛 相 一 足 孔 固定 
缩小 ,上 险 收缩 ,双眼 集合 ,调节 加 强 。 

病因 病理 :病因 和 发 病 机 制 至 今 未 明 , 推 
测 有 几 种 可 能 : (1) 先 天 性 异常 ,发 生 于 动 眼 神 
经 核 和 周期 性 运动 中 枢 之 间 。(2) 动 眼神 经 核 
有 周期 性 的 血管 痉挛 ，(3) 残 余 的 神经 核 出 血 
和 先天 性 动 眼神 经 麻痹 的 结果 。(4) 从 视神经 
根 到 括约肌 之 间 交 感 神经 抑制 纤维 的 不 完全 
BER. 

眼 部 特征 : 

1. 常 在 出 生 后 或 1 岁 左右 发 病 ,多 为 单 
侧 性 ,表现 为 交替 性 周期 动 眼神 经 麻痹 和 痉 
挛 , 一 般 1~3 分 钟 为 一 周期 ,麻痹 可 持续 0. 5 
一 3 分钟。 麻痹 侧 动 眼神 经 支配 的 肌肉 完全 冶 
痰 (瞳孔 散 大 ,上 蛤 下 重 , 外 和 斜视 ) .痉挛 可 持续 
10—30 秒 ,表现 为 瞳孔 缩小 , 眼 瞪 退 缩 ,内 和 余 
视 ,以 后 眼 瞪 出 现 抽 搞 动作 时 , 即 为 痉挛 期 开 
始 的 信号 。 

2. 持续 性 发 作 时 ,在 睡眠 中 依然 可 以 存 
在 , 几 年 以 后 ,可 自行 减轻 。 

全 身 特征 :无 特殊 表现 。 

治疗 :患者 多 以 要 求 整容 ,要 求 增进 视力 
而 就 医 , 上 瞪 下 垂 及 斜视 可 行 手术 矫正 。 


Babinski-Nageotte 综合 征 


译名 : 巴 一 纳 综合 征 

BV OEE AE å OD EE 
IR: OD RE GK OE å OD RENA MMR AGE 
OFMEMSAE ORM- EF FMZ 
综合 征 。 

概要 :1902 年 Babinski-Nageotte 报道 本 
病 。 主要 特征 为 小 脑 性 半 侧 运动 失调 ,对 侧 偏 


CC 


眼 综合 征 
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MED Horner 综合 征 。 

病因 病理 : 系 延 钥 的 被 盖 部 发 生 血 管 性 损 
害 或 新 生物 ,波及 绳 状 体 、 孤 束 核 , 疑 核 . 三 叉 
神经 痛 髓 核 , 舌 下 神经 核 .Deiters 核 及 交感 神 
经 纤维 等 部 位 而 产生 弥漫 性 损害 。 

眼 部 特征 : 串 侧 上 险 下 垂 ,瞳孔 缩小 ,眼球 
WE RARE. 

全 身 特征 : 

1. 同 侧 小 脑 性 共 济 运动 失调 ,对 侧 肢体 
WARE, 分 离 性 半身 感觉 障碍 ( 痛 、 温 觉 丧 失 , 触 
觉 尚 存 )。 

2. 同 侧 舌 及 咽喉 麻痹 , 同 侧面 部 ,声带 和 
软 胆 痛觉 消失 , 同 侧 舌 后 1/3 味觉 消失 。 

3. 更 替 性 运动 不 能 , 侧 向 前 进 , 辨 距 不 良 
等 。 

治疗 :眼科 无 特殊 疗法 。 主 要 是 神经 科 诊 
治 。 


Bailey 综合 征 


别名 :加 小 脑 是 部 发 育 不 全 综合 征 ;@ 小 


脑 旭 部 综合 征 (Vermis Syndrome);@ 第 四 脑 | 


室 综合 征 。 

概要 :主要 特点 是 身体 平衡 障碍 , 共 济 失 
调 及 眼球 震 额 ,多 见于 儿童 发 病 。 

病因 病理 : 由 于 婴儿 时 期 第 四 脑室 的 血管 
性 ,炎症 性 及 肿瘤 性 病变 , 常 累及 三 叉 、 外 展 和 
面神经 的 核 以 及 内 侧 纵 束 ,晚期 可 压迫 消 钥 引 
起 突然 死亡 。 

眼 部 特征 :水 平 样 眼球 震 匣 , 眼 辨 距 不 良 ， 
眼 外 肌 麻 痹 ( 偶 见 ,角膜 知觉 消失 , 视 乳 头 水 
肿 。 

全 身 特征 : 
1. 严重 的 躯干 共 济 失调 ,身体 平衡 麻 碍 ， 
小 脑 性 步 态 , 严 重 岩 不 能 站 立 。 

2. 脑 积 水 , 头颅 增 大 ,早期 症状 有 呕吐 ， 
系 病变 直接 压迫 延 备 中 枢 所 致 。 

3. 脑室 造影 ,同位 素 扫描 .CT 扫描 等 有 
助 诊断 。 


治疗 :对 症 处 理 及 病因 治疗 。 
Balint 综合 征 


译名 :巴林 特 综合 征 

别名 :皮质 性 注视 麻痹 综合 征 ;@ 凝 视 
皮质 性 麻痹 综合 征 ;@ 凝 视 的 心理 性 麻痹 ;@ 
冶 病 性 注视 麻痹 ; 回 视 固 定 皮质 性 麻痹 综合 
征 ;@ 精 神 性 视 固定 麻痹 综合 征 ;Holmes- 
Horrax 综合 征 。 

概要 :1909 年 Balint 首 报 本 病 , 但 之 后 报 
道 并 不 多 。 国 内 1989 年 王 幕 一 报道 一 例 。 主 
要 特征 为 精神 性 注视 麻痹 ,视觉 失调 ,视觉 性 
注视 障碍 。 

病因 病理 :由 于 血管 性 脑 外 伤 , 脑 肿瘤 、 脑 
炎 、 新 生物 所 致 双 侧 纹 状 周围 区 及 角 回 病变 。 
| 眼 部 特征 : 
| 1. 患者 眼球 不 能 随意 运动 及 不 能 自主 跟 
| 随 目标 移动 。 立 体 觉 衫 失 , 出 现 注视 性 麻痹 及 
| 视 性 共 济 失调 ,伸手 抓 物 往往 会 把 手 伸 向 错误 
的 方向 。 

2. 对 非 视觉 性 刺激 有 正常 注意 力 ,但 不 
| 能 转动 注视 ,行走 时 易 挤 在 廉 碍 物 上 。 如 上 表 
| 现 可 为 短 时 的 ,持久 性 病例 少见 。 
| 全 身 特征 : 

1. 两 侧 肢 体 失去 协调 ,上 上 肢 可 呈 强 直 性 

和 运动 失调 现象 . 

2 意念 运动 性 失调 、 言 语 困难 、 书 写 不 
能 .失语 。 

3. CT 扫描 可 发 现 弥散 性 脑 皮质 萎缩 , 脑 
电 图 和 脑 月 液 检查 对 诊断 有 参考 意义 . 

治疗 :病因 治疗 ,一 般 可 在 二 、 三 周 后 恢 
Å. 在 复 视 、 眼 肌 麻痹 重 时 可 遮挡 一 眼 。 


Banti 综合 征 
HE: BØRRE 


别名 :中 门 脉 性 肝 硬 化 伴 有 巨 脾 ,@@ 脾 功 
能 亢进 症 ;@ 脾 性 贫血 综合 征 ;@ 脾 大 性 肝 硬 
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化 ; 回 肝 脾 纤 维 化 综合 征 ;@ 纤 维 化 充血 性 脾 
肿 大 综合 征 ;慢性 充血 性 脾 有 种 大 综合 征 ;@ | 
非 家 族 性 脾 性 贫血 综合 征 ;@Banti 病 。 

概要 :1898 年 ,Banti 首先 报道 本 病 , 主要 
特点 为 脾 大 、 贫 血 及 肝 硬 化 .常见 于 35 岁 以 下 
的 成 年 男性 。 曾 有 人 提出 本 征 不 能 称 做 一 个 独 
立 的 病征 ,而 Whipple 在 1945 年 主张 本 征 只 
用 于 肝 外 性 门 脉 高 压 症 患 者 。1951 SRM 
曾 报告 一 例 , 并 强调 对 眼底 观察 的 重要 性 。 目 
前 ,大 多 数 人 将 本 征 称 作 “ 脾 大 性 肝 硬 化 ”或 
“ 门 脉 性 肝 硬化 伴 有 巨 脾 ”。 

病因 病理 : 曾 有 人 通过 对 大 量 病理 学 资料 | 
的 研究 后 指出 ,本 征 患 者 的 脾脏 改变 和 所 有 肝 
硬化 并 发 的 门 脉 性 高 压 综合 征 相 类 似 .病理 见 
肝 脾 肿 大 , 包 膜 增 厚 ,质地 坚实 ,时 淡 灰 红色 肝 | 
塞 扩张 。 动 脉 周围 可 见 有 出 血 ,小 动脉 周围 有 
铁 质 沉着 小 结 节 . 全 血细胞 减少 是 本 征 的 特征 | 
性 改变 ,为 次 血 脾 发 生 和 脾 功 能 亢进 所 引起 。 而 | 
骨 骨 的 变化 是 脾 胜 毁 血 过 多 ,及 肝 功能 障碍 而 
发 生 的 继 发 性 改变 所 致 。 | 

眼 部 特征 : 视 乳 头 水 肿 或 色泽 较 淡 , 视 网 | 
膜 中 度 水 肿 , 色 苍白 ,可 有 浅 层 出 血 , 动 脉 色泽 | 
淡 , 在 视网膜 出 血 之 中 心 有 白色 班 点 ,而 其 周 | 
边 部 有 椒盐 状 变化 。 偶 可 见 中 央 动 脉 栓塞 。 | 

全 身 特征 : | 

1 消化 道 紊乱 症状 ,如 腹胀 腹泻、 腹痛 、| 
不 明 原因 的 消化 不 良 , 恶 心 \ 哎 吐 等 。 

2. 周身 乏力 、 消 瘦 , 轻 度 发 热 。 

3. 进行 性 贫血 ,白细胞 减少 ,有 时 红细胞 
Bet DSU + AE BA MLE. 

4 FV LEGE EEE MEB EMK 
KSSE AF BEA BERA EE BOK iK 
FEAR FAE. 

5. OR ME. 

6. 实验 室 检查 : 示 骨 髓 增生 ,各 项 肝 功 能 
化 验 , 均 有 不 同 程度 的 损害 。 

1 主要 为 消化 内 科 治 疗 及 外 科 手 术 , 消 
除 脾 功 能 亢进 ; | 


2. 眼科 对 症 治疗 。 
Barnard 一 Scholz 综合 征 


译名 : 巴 一 斯 综合 征 
别名 : 眼 肌 麻痹 一 视网膜 色素 变性 综合 
征 。 f 
概要 :1944 年 Barnard 和 Scholz 首先 报 

道 4 例 , 至 1976 年 国外 共 报道 7 例 。 国内 
1989 年 海军 总 医院 刘海 林 等 报告 1 例 ， 主 要 
特点 是 先 有 视网膜 色素 变性 ,而 后 发 生 慢性 进 
行 性 眼 外 肌 麻 痹 ,上 了 瞪 下 垂 ,并 伴 有 全 身 症状 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 电 镜 下 可 见 肌 肉 类 
脂 质 小 滴 积聚 ,线粒体 异常 。 

眼 部 特征 ， 

1. 视力 减退 , 复 视 ,斜视 , 夜 育 , 视 野 缩 
小 。 

2 EEFE PER RINE 
ETT PE TEGE TE HERE. 

3. UPM EEE KAREN. 

全 身 特 征 : 

1. 心脏 缺陷 及 不 完全 性 传导 阻 滞 ， 

2. 智力 低下 ,听力 障碍 ,前 庭 损害 , 发 音 
和 咽 下 困难 。 

3. 小 脑 共 济 失调 , 偶 可 见 侏儒 、 性 发 育 障 
碍 ,骨骼 异常 。 

4. 面 \ 颈 和 肩 部 肌肉 受累 ,并 伴 有 进行 性 
肌 营 养 不 良 ,胶体 无 力 。 

5. 脑 背 液 蛋白 质 增高 。 

治疗 :对 症 处 理 ,无 特殊 疗法 。 


Barre-Lieou 综合 征 


译名 : 巴 一 利 综合 征 

别名 : 〇 D 颈 部 换 伤 综合 征 ;@ 颈 后 交感 神 
GRE å OB HE BG AGE OD EI Å 
EGGE ME å OM ah BEDR AE O Bartschi- 
Rochain 综合 征 。 

概要 : 1926 年 Barre 首先 报道 , 1928 年 


合 征 
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Lieou 加 以 补充 完善 , 故 后 人 称 本 征 为 Barre- 
Lieou 综合 征 。 主 要 特点 为 头痛 、 眼 痛 及 面部 
血管 运动 障碍 。 

病因 病理 :颈椎 损伤 或 椎 骨 骨 关节 病 刺激 
颈 后 交感 神经 ,产生 椎 动脉 痉挛 ,造成 暂时 供 
血 不 足 , 第 V 第 类 颅 神经 核 区 发 生 循环 障碍 所 
致 。 

眼 部 特征 : 

1. 第 Y 颅 神经 受 损害 而 出 现 眼 眶 、 眼 球 
疼痛 ,角膜 知觉 减退 ,营养 失调 性 角膜 炎 。 

2. 眼 震 、 眼 外 肌 瘫 痪 ,眼球 运动 麻 碍 ,一 
过 性 视力 减退 ,及 Horner 氏 症 状 ( 同 侧 眼 球 轻 
度 陷 没 , 上 有 瞪 下 垂 ,瞳孔 缩小 )。 

3. 偶 有 闪 辉 性 暗 点 ,虹膜 异 色 。 

全 身 特征 ， 

1. 常 有 反复 发 作 的 由 体位 改变 诱发 的 旋 
转 性 眩晕 ,走路 不 稳 , 恶 心 ,呕吐 ,耳鸣 , 耳 痛 。 

2. 颈 肌 疼 痛 , 强 直 , 转 动 受 限 ,颈椎 束 突 
有 压痛 , 颈椎 旁 肌 紧 张 , 肩 背 上 肢 麻木 或 感觉 
减退 ,上 臂 上 举 受 限 ,四 肢 活动 无 力 。 

3. 面部 潮红 ,咽喉 部 感觉 异常 导致 吞咽 
及 发 音 紊乱 。 

4. 抑郁 症 ,记忆 力 减 退 。 

5. X 线 检查 可 见 颈椎 骨 质 增生 , 椎 间 隙 变 
窗 ; 颈 徙 带 钙 化 ,骨刺 形成 等 变 兹 , 颈 段 椎 管 造 
影 可 可 助 诊断 。 脑 血 流 图 也 可 发 现 异常 。 

治疗 :牵引 ,超声 波 治疗 或 药物 对 症 治疗 ， 
有 一 定 疗效 。 必 要 时 手术 。 


Bartholin-Patau 综合 征 


译名 : 巴 一 帕 综合 征 

别名 :D13 一 15 三 体 综合 征 ;@ 三 体型 13 
一 15 ØRA Es ORE 13—15 三 体 综合 征 ; 
Dir fk D, 三 体型 综合 征 ;@D 综合 征 ;@D 
三 体 综合 征 。 

概要 :70% 病 例 在 出 生 后 三 个 月 内 死亡 ， 
初生 儿 中 发 病 率 约 为 1/10 000 一 1/25 000, 
70%% 有 了 眼 部 症状 。 主 要 特征 是 先天 性 小 眼球 ， 


眼 距 过 宽 , 小 险 裂 ,特殊 的 哮 中 性 细胞 的 核 突 
起 。 

病因 病理 :为 先天 性 疾病 , 常 染色 体 异 常 ， 
组 型 为 47 个 , 较 正常 人 多 1 个 ,13 一 15 XD, 
组 ) 出 现 一 个 额外 染色 体 ,染色 体 易 位 或 有 一 
个 染色 体 长 臂 的 异 位 所 致 

眼 部 特征 : 

1. 二 眼 分 离 过 远 ,眼眶 小 ,眉毛 缺失 ,无 
眼球 或 小 眼球 ,眼球 内 软骨 形成 。 

2. 角膜 ,虹膜 前 房 角 胚胎 期 发 育 不 良 。 
角膜 混 油 , 先 天 性 虹膜 前 粘连 ,虹膜 睫 状 体 缺 
Å. 

3. 晶状体 后 囊 有 血管 膜 残 留 , 原 发 性 玻 
璃 状 体 增殖 ,视神经 缺损 ,视神经 萎缩 ,视网膜 
皱 避 及 发 育 不 全 。 

全 身 特征 : 

1. 出 生 时 即 反复 发 生 呼吸 道 感染 , 约 
88% 有 先天 性 心脏 病 ,少数 患者 有 抽 搞 。 

2. 神经 系统 发 育 障碍 ,智能 低下 ,大 脑 发 
育 不 良 , 无 嗅 脑 畸形 , 肌 张 力 低下 。 

3 HE LE HE DE 193, 
MER DÅ OE) MR Å NG BE FARE 
BARF KELER MER. 

4. 皮肤 纹理 有 特异 性 改变 , 指纹 发 育 不 
良 ,手指 有 4 DUEB RE DUE HAD A ME 
侧 弓 状 纹 , 手 掌 可 见 有 横 纹 。 

5. 肾脏 及 生殖 器 贿 形 , 肾 囊肿 或 缺损 , 隐 
SARRE, DATE BG. 

6 染色 体检 查 有 助 诊断 。 

治疗 :对 症 处 理 。 


Basement Membrane 
Exfoliation 综合 征 


译名 :基底 膜 剥 脱 综合 征 

别名 :四 晶状体 春 剥 脱 综合 征 (Capsular 
exfoliation Syndrome) ;© ih REW RB: O 4 
KRATER ERE ORRE E FERB © 


28 


B 


老年 性 色素 膜 剥 脱 性 青光眼 ;@ 复 合 色素 性 青 
HR: ORRE ER: ORRA Exfoli- 
ation Syndrome) 。 

概要 :1917 年 ,Lindberg 首先 描述 了 单纯 
性 青光眼 伴 有 了 瞳孔 缘 灰 白 碎 屑 的 病例 ， 
Malling 等 人 首先 观察 到 剥脱 的 特征 ,并 将 其 
继 发 的 青光眼 命名 为 于 性 青光眼 。1918 年 
Vogt 也 发 现 1 例 同样 病人 ,到 1925 年 他 用 裂 
隙 灯 检 查 后 认为 剥脱 物 来 源 于 晶状体 囊 . 由 于 
晶状体 囊 膜 粗糙 而 摩 护 暗 孔 扩 约 肌 , 而 造成 虹 
膜 色 素 上 皮 的 脱落 ,晶状体 春 剥 脱 的 碎片 由 房 
水 携带 ,扩散 并 沉积 在 虹膜 后 表面 及 晶状体 悬 
韧带 和 小 粱 网 。Theobald 等 则 认为 剥脱 物 并 
非 来 自 晶状体 ,将 其 命名 为 “ 假 性 剥脱 *。1974 
年 , William 等 人 发 现 刊 脱 物 确 与 晶状体 囊 有 
关 , 并 可 在 结膜 血管 周围 和 虹膜 , 睫 状 体 , 小 梁 
网 等 处 可 见 到 剥脱 物 , 故 将 本 征 命名 为 “剥脱 
综合 征 "。1977 年 ,Dark 等 人 通过 电镜 扫描 和 
放射 扫描 证 实 ,晶状体 囊 可 发 生 真性 剥脱 , 并 
提出 可 能 与 深 酶 体 有 关 。 从 而 否定 了 “ 假 性 莘 
脱 "的 说 法 。1979 年 ,Eagle 等 人 认为 剥脱 物 是 
来 自 眼前 节 及 眼 后 节 等 许多 部 位 ,由 老化 的 细 
胞 所 合成 的 异常 基底 膜 ,并 通过 房 水 携带 而 弥 
散在 眼前 部 的 间隔 之 故 , 所 以 命名 为 “基底 膜 
综合 征 "。 也 有 学 者 认为 本 病 是 一 种 低 度 的 色 
KRKE. 

本 征 最 初 发 现在 斯 堪 的 那 维 亚 国家 ,以 后 
许多 国家 陆续 有 所 报道 ,国内 杜 念 祖 于 1958 
年 曾 报道 “晶状体 浅 层 前 赛 剥 脱 "。1984 EM 
文 轩 也 曾 报道 2 例 。 它 主要 是 以 瞳孔 缘 及 前 房 
角 白色 碎 悄 样 剥脱 物 合并 晶体 混浊 及 开 角 型 
青光眼 为 其 特征 的 一 组 病症 。 无 性 别 差异 , 平 
均 发 病 年 龄 为 69 岁 。 

病因 病理 :本 征 迄 今 原因 未 明 ,多 数学 者 
认为 是 由 于 晶状体 囊 膜 或 葡萄 膜 的 变性 ,使 晶 


体 讲 膜 碎 悄 或 溶解 的 虹膜 色素 颗粒 及 睫 状 体 


上 皮 的 不 定型 物质 阻塞 房 水 出 路 所 致 .这 些 上 
皮 脱 悄 不 但 在 房 角 , 也 可 见于 角膜 内 皮 及 睫 状 
体 带 上 、 小 梁 网 亦 发 生 玻璃 样 变 性 与 硬化 现 


象 。 病 理 见 晶状体 上 皮 、 晶 状 体 囊 、 虹 膜 色素 上 
皮 与 睫 状 体 上 皮 的 基 膜 变性 。 

眼 部 特征 : 

1. 障 孔 缘 淡 灰色 或 白色 者 样 碎 屑 沉着 ， 
可 随 房 水 游 动 ,这 些 和 剥脱 物 也 可 见于 虹膜 、 睫 
状 体 的 表面 、 玻 璃 体 . 小 梁 和 角膜 内 面 。 

2 伴 有 轻 度 色素 颗粒 逸 散 于 房 水 或 小 梁 
网 。 

3. 常 伴 有 青光眼 和 白内障 。 在 剥脱 综合 
征 中 ,青光眼 的 发 生 率 及 在 青光眼 中 剥脱 综合 
征 的 发 生 率 各 国 报道 很 不 一 致 。Tarkkanen 所 
收集 的 文献 资料 表明 ,前 者 为 0 一 100% ,后 者 
为 0~93%。 说 明 与 国 别 有 关 。 一 般 认为 本 征 
的 房 角 为 宽 角 .激素 试验 在 单纯 剥脱 综合 征 者 
不 引起 眼 压 改变 。 在 剥脱 综合 征 中 约 有 33 一 
100% 伴 有 白内障 ,其 白内障 多 为 核 性 白内障 ， 
另外 还 可 伴 有 晶体 震 颜 、 晶 体 脱位 .虹膜 震 旺 、 
角膜 营养 障碍 .脉络膜 硬化 等 。Layden 和 
Shaffer(1970) 将 本 病 与 青光眼 的 关系 分 三 型 ， 
《1) 单 纯 性 剥脱 (无 青光眼 )。(2) 双 眼 有 和 剥脱 ， 
一 眼 有 青光眼 ,而 另 一 眼 正常 (3) 单 侧 或 双 侧 
剥脱 , 双 侧 青光眼 。 

全 身 特征 :无 特殊 表现 。 

治疗 :尚未 有 特效 疗法 ,一 般 为 对 症 处 理 ， 
有 青光眼 者 按 青光眼 处 理 ,药物 治疗 不 如 原 发 
性 青光眼 效果 好 .手术 行 小 梁 切 除 的 成 功率 与 
开 角 青光眼 相同 , 伴 有 白内障 的 患者 可 行 白 内 
障 春 内 摘除 术 。 有 报道 说 摘除 晶状体 无 效 ,也 
有 说 术 后 有 助 于 控制 眼 压 。 


Bassen-Kornzweig 综合 征 


译名 : 巴 一 柯 综合 征 

别名 :GO 先天 性 B 一 脂 蛋白 缺乏 综合 征 ; 

OF HREF MAE OP 脂 蛋 白 缺乏 综合 征 ; 

@ 或 状 红细胞 一 B 脂 蛋白 缺乏 症 ; 回 误 形 细胞 
| 增多 症 ;@ 低 密度 脂 蛋 白 缺 乏 综合 征 。 

概要 :1950 年 Bassen 与 Kornzweig 首先 

| 报道 本 病 ,1960 年 Salt 证 实 了 该 病 是 因 B 一 脂 
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蛋白 缺乏 所 致 。 国 外 到 1972 年 底 约 有 40 例 。 
本 病 特征 : 血 中 PREGE MERE 
态 异 常 与 脂肪 吸收 不 良 , 若 红细胞 增多 , 视 网 
膜 色素 变 性 和 中 枢 神经 障碍 。 

病因 病理 :主要 为 先天 性 B 一 脂 蛋 白 合成 
缺陷 ,为 常 染色 体 隐 性 遗传 。50% 有 近亲 婚姻 
史 。 细 胞 中 有 许多 脂 类 小 滴 , 粘 膜 下 和 粘膜 固 
有 层 无 脂 质 , 肝 脂 肪 浸润 ( 取 活检 可 证 实 ) 。 

眼 部 特征 : 

1. 开始 为 夜 育 , 视 力 逐 渐 下 降 , 眼 底 可 见 
非典 型 的 视网膜 车 样 病变 ( 白 点 状 视网膜 炎 ， 
后 极 部 色素 性 视网膜 病变 ) 。 黄 班 变 性 及 脉络 
膜 变性 。 

2. 视野 缩小 和 中 心 暗 点 ,视网膜 电流 图 
异常 ,无 视网膜 色素 变性 者 也 有 视网膜 电流 图 
的 异常 。 

3. 另外 可 伴 有 上 瞪 下 垂 ,斜视 , 眼 外 肌 麻 
RER ØRIN JET AEG. 

全 身 特征 : 

1. 出生 后 不 久 即 发 现 生 长 发 育 迟 缓 ,8 一 
10 岁 出 现 脂肪 性 腹泻 (90%) ,腹部 膨 隆 。 

2. 神经 系统 症状 :逐渐 出 现 共 济 失调 , 震 
动 觉 , 位 置 觉 消失 ,意向 性 震 烽 , 深 反射 消失 ， 
构 音 障碍 ,感觉 减退 , 肌 萎 缩 无 力 。 

3. 到 青春 期 ,可 出 现 心血 管 系统 功能 障 
码 ,心律 失常 ,充血 性 心力 衰竭 甚至 死亡 。 

4. 皮肤 束 皮 症 , 脂 溢 ,红细胞 的 外 形 和 结 
构 改变 是 本 病 的 特征 之 一 ,红细胞 含有 异常 的 
生化 成 份 。1 ”、 血 中 胆固醇 和 甘油 三 脂 明 显 
降低 。 血 中 测 不 出 B 脂 蛋白 。 

治疗 ,大 剂量 维生素 EE、 维生素 A 对 改善 
眼 部 及 全 身 症 状 有 一 定 疗效 。 


Batten-Mayou 综合 征 


译名 : 巴 一 梅 综合 征 

别名 :@D 人 少年 型 家 族 性 黑 睫 性 综合 征 ;@ 
少年 型 脑 黄斑 营养 不 良 综合 征 ;@ 青 年 型 家 族 
BELE OF FR BEER KERR: © 


脑 一 视网膜 变性 ;@ 色 素性 视网膜 类 脂 神经 原 
性 遗传 变性 ;人 遗传 性 视网膜 神经 原 类 脂 质 及 
色素 变性 ; @ Batten-Mayou 病 ; @ Stock- 
Spielmeyer-Vogt (斯 一 施 一 伏 ) 综 å 征 ; © 
Mayou-Batten 病 ;人 DVogt-Spielmeyer( 伏 一 施 ) 
综合 征 。 

概要 :本 病 为 大 脑 黄斑 变性 的 一 类 型 ,但 
与 婴儿 型 不 同 ,发 病 较 晚 ,多 见于 犹太 人 ,也 可 
发 生 于 任何 种 族 。 发 病 年 龄 在 5 一 8 岁 间 ,至 
15—16 岁 症 状 明显 。 

病因 病理 :病因 不 明 ,可 能 为 类 脂 质 代谢 
率 乱 , 常 染 色 体 隐 性 遗传 ,有 家 族 倾向 .病理 显 
示 小 脑 萎缩 ,所 有 小 脑 组 织 完全 破坏 。 神 经 节 
苷 脂 沉积 于 脑 和 视网膜 神经 节 细胞 ,引起 组 织 
变性 改变 。 

眼 部 特征 : 

1. 早期 视力 呈 进 行 性 减退 , 终 至 失明 , 视 
网 膜 脂肪 沉着 ,血管 变 细 。 逐 渐 发 生 视网膜 色 
KKAL. 

2. 黄 班 有 椒盐 状 细小 点 状 色素 增生 ,最 
初 视网膜 血管 和 视神经 正常 ,黄斑 区 有 一 细小 
白色 区 ,周围 红 巡 ,以 后 随 病情 发 展 视 网 膜 血 
管 狭窄 。 发 生 原 发 性 视神经 萎缩 ,黄斑 区 白色 
萎缩 区 扩大 ,但 无 黄斑 樱桃 红 点 。 

3. 晚期 大 部 分 视网膜 视神经 萎缩 。 ERG 
可 不 规则 ,显著 减低 或 消失 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 ,表情 淡漠 , 常 有 疗 病 发 作 。 

2. 暴躁、 运动 失调 , 震 辣 ,上 行 及 下 行 运 
动 神经 麻痹 ,最 后 出 现 完全 麻痹 和 痴呆 。 

3. 血 涂 片 淋巴 细胞 中 (3 一 40%) 找 到 空 
泡 时 , 即 可 诊断 本 病 。 另 外 眼底 改变 和 荧光 血 
管 造影 可 鉴别 本 征 类 型 。 

治疗 :无 特殊 治疗 ,患者 常 在 10 一 15 年 以 
后 死亡 。 


Bazzana 综合 征 


译名 : 巴 效 德 纳 综合 征 
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别名 :血管 痉挛 性 眼 一 耳 综合 征 。 

概要 :1950 年 Bazzana 报道 本 病 ,以 后 文 
献 报道 不 多 .主要 为 眼底 视网膜 血管 迁 曲 及 视 
野 向 心性 缩小 ,所 有 病例 都 表现 有 耳 芝 、 耳 硬 
化 。Bazzana 等 人 在 检查 20 例 耳 硬 化 患者 中 见 
到 本 综合 征 。 

病因 病理 :由 于 血管 痉挛 ,血液 供应 障碍 
所 致 。 

眼 部 特征 :眼底 可 见 视网膜 血管 痉挛 , 明 
显 纤 曲 ,血管 粗细 不 规则 。 晚 期 视野 旦 向 心性 
缩小 。 

全 身 特征 ， 

1. 早期 外 耳 道 可 出 现 发 育 障碍 。 

2 由 于 耳 硬化 导致 双 侧 进行 性 耳 蓉 。 

治疗 :可 试用 血管 扩张 剂 ,维生素 类 及 中 
BE mf. 


Behcet 综合 征 


译名 : 白 塞 综合 征 

别名 :中 眼 一 口 一 生殖 器 综合 征 ;@@ 眼 一 
口 一 生殖 器 三 联 综合 征 ;@ 粘 膜 一 皮肤 一 眼 综 
合 征 ;@ 皮 肤 粘膜 色素 膜 综合 征 ;加 葡萄 膜 一 
ORRA E: OME ER O E Behcet 病 ;@ 
Behcet 三 联 症 综合 征 ;@Behcet 复发 性 疾病 ; 
外 Behcet 多 发 性 症候 群 ;四 寻常 性 眼皮 肤 粘 膜 
综合 征 ;@Adamentiades-Behcet( 亚 一 白 ) 综 合 
fiE :(QGilbelt (Å HE føk Ar fE: O Touraine ( H 
雷 恩 ) 综 合 征 ;人 Touraine 口疮 病 。 

概要 : 1908 年 Bluthe、 1931 年 Adame- 
ntiadis 先后 进行 了 报道 。1937 年 土耳其 皮肤 
科 医 生 Behcet 对 本 病 进行 了 详细 报道 和 综 
述 , 故 多 称 本 病 为 Beheet BEATE. 国内 齐 续 哲 
于 1957 年 首先 报道 。 主 要 具有 三 大 特征 : 口 
腔 、 生 殖 器 及 皮肤 粘膜 溃疡 及 复发 性 虹膜 睫 状 
体 炎 , 前 房 积 脓 。 发 病 年 龄 多 在 20 一 40 岁 之 
间 , 男 性 患者 多 见 , 约 占 90%. 病程 缓慢 ,可 长 
达 25 年 之 久 ,难以 根治 ,10 一 25% 的 病人 有 神 
经 系统 受累 。 本 病 预 后 不 良 。 


病因 病理 :病因 不 明 , 说 法 不 一 ,Behcet 曾 
从 患者 的 玻璃 体 和 视网膜 下 渗 出 液 .血液 . 尿 
液 中 分 离 出 病毒 。1953 年 Seger, 1957 4 E- 
vans 等 也 从 患者 眼 部 及 脑 组 织 分 离 出 病毒 ， 
故 认 为 与 病毒 感染 有 关 , 后 又 有 学 者 报道 ,在 
患者 前 房 、 阴 讲 、 口 腔 粘膜 及 血液 中 发 现 细胞 
内 包涵 体 。 但 多 数学 者 持 不 同意 见 , 也 曾 有 人 
证 明 是 胶原 病 ,近年 来 有 人 认为 本 病 是 一 种 自 
身 免疫 性 疾病 。 细 胞 与 体液 免疫 可 能 起 作用 。 
患者 在 一 些 诱发 因素 作用 下 ,对 自身 某 些 组 织 
成 份 出 现 免疫 反应 ,并 可 在 患者 血 中 测 出 多 种 
较 高 浓度 的 自身 抗体 ,病理 见 中 枢 神 经 受累 的 
病人 多 损害 下 丘脑 及 脑 干 。 组 织 学 证 实 :所 有 
损害 区 都 具有 血管 和 结缔 组 织 纤维 样 变 性 这 
一 共同 特征 ,晚期 显示 胶原 纤维 过 度 增 生 。 

眼 部 特征 : 

1. 约 50% 的 病人 ,出 现 眼 部 症状 ,两 眼 往 
往 先后 发 病 ,开始 为 前 葡萄 膜 炎 伴 有 前 房 积 
腔 , 色 素 膜 炎 反复 发 作 ,可 致 虹膜 后 粘连 ,也 可 
引起 继 发 性 青光眼 。 

2. 视力 严重 减退 ,玻璃 体 混浊 ,并 发 性 白 
内 障 ,视神经 炎 , 视 网 膜 出 血 , 视 网 膜 静 脉 周围 
炎 及 增殖 性 视网膜 炎 , 视网膜 坏死 ,甚至 可 形 
成 眼球 萎缩 。 

3. 其 他 尚 有 了 眼球 震 业 , 眼 肌 麻 痹 ,结膜 
炎 , 丽 膜 炎 , 浅 层 角膜 炎 , 视 乳头 水 肿 及 视神经 
萎缩。 

全 身 特征 : 

1. 持续 性 不 规则 低热 ,时 好 时 坏 , 反 复 加 
剧 与 缓解 ,全 身 倦 仿 。 

2. 口腔 症状 :可 见 典型 的 鹅 口 疮 样 溃疡 ， 
旺 浅 在 性 ,表面 覆盖 一 层 灰 黄色 腐肉 病 , 可 温 
及 口腔 粘膜 的 任何 部 位 ,如 口 层 、 牙 眼 、 粘 膜 、 
舌 、 有 部 等 .其 大 小 数量 不 定 ,周围 充血 ,基底 
淡 黄 ,口腔 涂 片 可 找到 具有 诊断 意义 的 包涵 
fk. 

3. 皮肤 症状 :可 有 结 节 性 红斑 ,多 形 性 红 

斑 及 阅 疤 样 皮疹 ,并 有 非特 征 性 过 敏 反应 。 用 
针 刺 皮肤 24 小 时 后 针眼 处 产生 小 肤 疱 ,周围 
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有 炎 性 浸润 , 称 之 为 针 刺 现象 ,对 诊断 意义 颇 
大 ,可 作为 诊断 本 病 的 根据 之 一 。 

4. 刻 尿 生殖 器 症状 :男性 以 阳春 溃疡 较 
为 常见 ,也 可 累及 龟头 ,出 现 龟头 溃疡 ,甚至 发 
生 尿 道 及 摆 丸 的 炎症 ;女性 以 阴 层 ,阴道 演 疡 
为 多 见 , 并 较 男性 严重 ,开始 为 水 肿 或 血 疹 演 
烂 后 形成 溃疡 ,最 后 形成 疗 痕 ,病变 可 向 上 蔓 
延至 宫颈 。 

5. 心血 管 系统 症状 :有 25% 患 者 伴 有 栓 
塞 性 的 脉 管 炎 ,也 有 动脉 内 膜 炎 、 主 动脉 炎 及 
主动 脉 瓣 关闭 不 全 、 心 肌 炎 。 

6. 中 枢 神经 系统 症状 :可 发 生 精 神 错乱 
及 出 现 脑 干 综合 病征 ,脑膜 脑 炎 , E 一 VIE 
经 麻痹 等 。 

T. 消化 系统 症状 : 除 口 腔 \ 肛 门 受 侵 外 ， 
尚 可 见 十 二 指 肠 渡 疡 出 血 ,溃疡 性 结肠 炎 、 食 
管 炎 。 

8 骨 关 节 系 统 症状 :关节 炎 , 关 节 痛 ,可 
侵犯 膝 、 躁 与 腕 关节 。 

9 呼吸 系统 : 肺 部 浸润 及 肺炎 。 咯 血 ,X 
线 检查 可 见 肺 部 有 结 节 状 阴影 。 

10. 化 验 检查 :发 作 期 血沉 增 快 ,白细胞 
增多 或 正常 ,血红 蛋白 及 血色 素 低 ,lgG、IsM 
增高 ,IgA 显著 增高 丙种 反应 蛋白 , 粘 蛋 白 均 
可 增加 ,脑脊液 检查 可 见 单 核 细胞 ,淋巴 细胞 
增多 。 

11. X 线 检查 可 见 小 肠 有 炎 性 改变 ,粘膜 
皱 丑 粗大、 模糊 及 充 一 不 全 ,甚至 有 不 规整 的 
斑 块 状 阴影 。 

治疗 ， 

1. 皮质 类 固 醇 激 素 ,局 部 点 眼 或 球 结膜 
下 注射 ,如 合并 视神经 病变 , 则 应 全 身 应 用 . 开 
始 就 要 大 剂量 应 用 ,症状 减轻 后 用 维持 量 。 也 
有 人 认为 少量 维持 量 不 能 防止 神经 系统 症状 
的 再 发 ,主张 要 在 短期 内 大 量 使 用 。 

2. 免疫 抑制 药 : 常用 有 环 磅 酰胺 ,每 日 
200mg ,静脉 注射 , 瘤 可 宁 也 是 近年 来 的 常用 
药 ,但 需 严格 掌握 ,防止 发 生 副 作用 .有 人 报道 
用 环 磷 酰 腕 6 一 硫 基 噶 叭 、 硫 哗 嘎 叭 联合 应 


用 ,可 取得 较 好 的 疗效 。 

3. 秋水 仙 碱 :该 药 具 有 抑制 多 核 白 细胞 
及 结缔 组 织 的 作用 , 由 于 Behcet 病 患者 的 多 
核 白细胞 化 学 趋 化 性 异常 亢进 , 故 可 用 此 药 进 
行 治疗 。 用 法 :每 日 Img, 分 早晚 二 次 饭 后 服 
用 , 待 症状 减轻 后 改 为 0. 5mg, 用 药 至 少 坚持 
一 年 。 
4 转移 因子 :该 药 在 减轻 皮肤 、 粘 膜 、 关 
节 症 状 方面 有 一 定 疗效 ,但 必须 在 不 伴 有 严重 
眼病 和 神经 系统 损害 的 情况 下 才 可 应 用 。 用 
法 :一 次 0.025 一 0. 1 单位 ,每 周一 次 。 

5. 左旋 呆 唑 :具有 调节 免疫 机 能 的 作用 ， 
其 机 理 为 促进 工 淋巴 细胞 的 转化 ,抑制 炎症 ， 
恢复 迟 发 性 皮肤 反应 ,调节 吞 繁 细胞 功能 , 增 
强 肾上腺 皮质 激素 的 分 泌 等 ,用 该 药 治疗 
Behcet 病 , 尤 其 对 治疗 口腔 粘膜 及 眼 部 的 病 
变 ,疗效 较为 满意 。 

6. 可 用 温 寒 健 脾 活血 化 瘀 的 中 药 。 

7. 补充 大 量 维生素 及 高 营养 的 食物 , 少 
食用 含 淀粉 丰富 的 食物 ,同时 加 强身 体 锻炼 ， 
对 防止 发 病 也 有 着 重要 的 作用 。 


Behr I 综合 征 


译名 :贝尔 综合 征 I 型 
别名 :四 视神经 萎缩 伴 共 济 失 调 综合 征 ; 
| 回 视神经 萎缩 一 运动 失调 综合 征 ;@@ 顿 摧 型 遗 
| 传 性 共 济 失调 ;@ 婴 儿 视神经 莹 缩 共 济 失 调 综 
| 合 征 。 

概要 :1909 年 Behr 首先 报告 ,其 特征 为 
婴儿 性 视神经 攻 缩 ,眼球 震 业 , 锥 体 束 症状 及 
运动 失调 。 本 病 罕见 ,病程 进展 若干 年 后 趋向 
稳定 ,两 性 震 患 ,无 多 大 差异 。 

病因 病理 : 为 常 染色 体 隐 性 遗传 。1942 
年 ,Van Boger 和 Andre Van Leevwen 曾 观察 
到 一 家 系 显 性 遗传 ， 常 有 近亲 结婚 同胞 发 病 
史 。 

眼 部 特征 : 

1. RARE EG 50%) ,视神经 萎缩 ,一 
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般 出 现在 1 一 9 岁 ,特征 为 视盘 酉 侧 苍白 ,乳头 
黄斑 东 纤 维 萎缩 , 常 伴 色 育 ,视野 出 现 中心 暗 
点 , 偶 见 周边 视野 缺损 。 

2. 双 侧 球 后 视神经 炎 , 视 力 减退 (取决 于 
视神经 萎缩 程度 ,但 一 般 不 致 于 失明 ),2/3 伴 
斜视 。 发 病 数 年 后 趋 于 稳定 静止 ,但 完全 型 预 
后 不 佳 .顿挫 型 在 受累 家 族 成 员 中 晚年 仅 发 生 
视神经 莹 缩 。 

全 身 特征 : 

1. 婴儿 期 起 病 , 出 现 脑 部 、 锥 体 束 受 损 症 
状 ;如 腿 反 射 亢进 , 巴 彬 斯 基 氏 征 阳性 ,有 冰 丹 
FER BADER TAR. 

2. 智力 减退 , 共 济 运动 失调 症状 , 步 态 不 
稳 , 指 一 指 \ 指 一 鼻 试验 与 轮转 试验 皆 异 常 。 

3, 常 因 括约肌 无 力 而 出 现 尿 液 淋漓。 

4. BARETT HH LUK GL TE 
EEE IT HR HEIR 

治疗 ,无 有 效 疗法 。 


Behr 1 综合 征 


译名 :贝尔 综合 征 工 型 

IE: ORARAA MEHRA iE: 
老年 前 期 黄 班 视网膜 变性 综合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 成 人 黄斑 视网膜 变性 ， 
发 病 年 龄 多 在 20 岁 左右 。 老 年 前 期 黄斑 视 网 
膜 变 性 者 在 40 一 90 岁 之 间 。 

病因 病理 :原因 不 明 , 常 染色 体 显 性 或 隐 
性 遗传 。 

眼 部 特征 :中 心 视力 障碍 ,黄斑 及 其 周转 
有 中 心性 萎缩 性 变性 与 色素 性 变性 。 

全 身 特征 :无 特殊 表现 。 

治疗 :本 病 呈 进展 性 , 对症 处 理 。 


Benedikt 综合 征 
译名 ,本 尼 迪 特 综合 征 


别名 :中 红 核 综合 征 ; 回 旁 中 心中 脑 综合 
征 ;@ 被 盖 综 合 征 ;@ 被 盖 一 中 脑 麻 痹 ;@ 中 脑 


| 被 盖 瘫 疾 综 合 征 ;@ 中 脑 被 盖 综 合 征 ;中 顶 盖 
i 综合 征 ;@ 顶 盖 一 中 脑 麻痹 综合 征 ; 回 动 眼神 
| 经 与 锥 体外 系 交叉 综合 征 。 

概要 : 1889 年 , Benedikt 首先 报告 了 3 
例 .第 一 例 是 患 有 包括 红 核 在 内 的 中 脑 结核 性 
病灶 的 患者 ,因此 和 红 核 直接 受 损 的 关系 未 必 
很 大 ,1903 4 Marie, 1930 年 Souques 陆续 报 
道 ,指出 本 征 的 实质 是 由 于 红 核 受 损 , 后 来 
Charcot 将 本 征 命名 为 Benedikt 综合 征 。 主 要 
特征 为 第 颅 神 经 麻痹 及 对 侧 锥 体外 系 损害 
症状 ,临床 上 较 多 见 , 有 定位 意义 。 

病因 病理 : 由 于 外 伤 .新 生物 .血管 性 病 
变 ,使 一 侧 中 脑 红 核 受 损 ,同时 累及 同 侧 通过 
该 处 的 动 眼神 经 麻痹 所 致 。 

RERE: LE FE E AA 
EG ER AC M EA F FEE, IL 
扩大 ,对 光 反射 消失 ,调节 辐 较 障碍 ,眼球 轻 度 
内 陷 。 

全 身 特征 : 

1. 对 侧 锥 体外 系 损害 症状 :肢体 轻 竣 , 肌 
张力 增强 ,肢体 节律 性 粗大 震 颜 ,上 肢 呈 固定 
性 姿态 ,下 肢 熏 硬 ,舞蹈 样 动作 及 手足 徐 动 , 具 
有 诊断 价值 。 

2 对 侧 半 侧 感觉 障碍 , 深 感 觉 消失 , 同 侧 
《病灶 侧 ) 肢体 运动 失调 。 

鉴别 诊断 :本 征 应 与 下 列 综合 征 相 鉴 别 ， 

1. Claude(1912) 综 合 征 , 和 本 病 相似 , 但 
不 相同 ,又 称 下 部 红 核 综合 征 ， 其 特征 是 同 侧 
动 眼神 经 麻痹 (上 瞪 下 垂 , 复 视 ) ,对 侧 的 上 下 
肢 的 协调 运动 障碍 或 共 济 失调 ,也 可 出 现 小 脑 
性 运动 障碍 ,但 无 明显 的 不 自主 运动 。 

2. 上 部 红 核 综合 征 ,为 1923 年 Chiray 所 
报告 .该 征 与 本 综合 征 所 不 同 的 是 仅 有 轻 度 的 
同 侧 脱 和 孔 缩小 ,小 脑 性 共 济 失 调 以 及 出 现 对 侧 
上 肢 多 发 性 硬化 症 样 震 烙 , 无 动 眼神 经 受累 的 
征象 。 另 外 ,急性 期 ,该 征 虽 有 一 时 性 偏瘫 ,但 
FERRER. 

治疗 :对 症 治疗 。 
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Benign Abducent Nerve Palsy 
综合 征 


译名 :良性 外 展 神经 麻痹 综合 征 

别名 :中 良性 第 六 对 颅 神经 麻痹 综合 征 
(Benign Sexth nerve Palsy Syndrome);@ 儿 童 
良性 外 展 神 经 麻痹 综合 征 。 

概要 :多 见于 儿童 。 主 要 特点 是 常见 于 上 
呼吸 道 感染 之 后 1 一 3 周 发 生 无 痛 性 外 展 神经 
HR. 

病因 病理 :病因 不 明 ; 可 能 与 上 呼吸 道 感 
染 、 全 身 病毒 感染 有 关 , 或 为 病毒 引起 的 神经 
炎 。 

眼 部 特征 : 常 于 上 呼吸 道 感染 后 1 一 3 周 
内 突然 发 生 斜视 ,视神经 乳头 水 肿 及 其 它 眼底 
异常 。 

全 身 特征 : 

1. 本 征 无 共 济 失调 及 颅 内 高 压 表现 , 意 
识 清楚 。 

2. 外 围 血 象 显示 淋巴 细胞 增多 , E 
检查 正常 ， 

3. 应 与 颅 内 肿瘤 、 脑 膜 炎 、 脑 积 水 引 起 的 
外 展 神经 麻痹 相 鉴 别 。 

治疗 : 抗 病毒 药物 ,维生素 B 族 等 神经 营 
养 药物 静 滴 或 肌肉 注射 ,3 一 6 周 开始 恢复 ,10 
周 内 可 治愈 ,预后 良好 。 


Benson 综合 征 


译名 : 伯 森 综合 征 

别名 :@ 微 白色 闪烁 综合 征 ;@ 星 形 玻璃 
体 炎 (Asteroid Hgalitis);@ 星 状 玻 璃 体 病变 ; 
四 星 形 孩 璃 体液 化 ; 昌 正 璃 体 星 状 小 体 ;@ 
Benson 病 。 

概要 : 多 见于 60 岁 老年 人 ,男女 比例 为 
3 : 1。 常见 于 糖尿 病 及 血 胆固醇 增高 患者 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 病 理 检查 为 玻璃 体 
内 有 磷酸 钙 和 硬 脂 酸 钙 的 结晶 。 


根部 特征 : 

1. 无 明显 症状 或 有 轻 度 视力 障碍 。 

2. 闪 辉 样 玻璃 体 混浊 ,可 见 玻璃 体 出 现 
几 个 或 无 数 个 小 的 形状 不 一 分 布 不 规则 的 小 
体 , 检 艰 镜 观 察 下 为 白色 或 黄白 色 的 雪 球状 小 
体 ,宛如 夜间 星辰 。 

3. 眼球 转动 时 , 星 状 小 体 随 之 出 现 波浪 
状 移动 ,幅度 有 限 ,眼球 静止 时 ,恢复 原 位 而 不 
FY. 

全 身 特征 :可 能 有 血 胆固醇 增高 。 

治疗 :无 需 治疗 。 


Berardinelli-Seip 综合 征 


译名 : 贝 一 赛 综合 征 

31% :MLawrence-Seip 综合 征 ;@Seip fk 
合 征 ;@ 脂 肪 营养 不 良 一 巨人 症 综合 征 ;@ Å 
天 性 全 身 脂 质 营养 不 良 。 

概要 : 主要 特征 是 肝 、 脾 肿 大 及 肢 端 肥大 
症 表现 。 多 在 4 岁 时 出 现 . 

病因 病理 :可 能 为 常 染 色 体 隐 性 遗传 ,有 
人 认为 与 下 丘脑 病变 有 关 , 病 理 见 皮下 和 骨髓 
脂肪 缺失 ,心肝 、 肾 肿 大 。 

眼 部 特征 :角膜 点 状 浸润。 

全 身 特征 : 

1. 面容 衰老 ,牙齿 及 颅骨 发 育 过 早 , 手 
大 , 脚 大 及 巨大 畸形 。 

2. 皮肤 粗粮 ,干燥 及 色素 沉着 , 浅 层 静脉 
突出 , 尤 以 下 肢 表 现 明 显 , 皮 肤 多 毛 。 

3 肝 牌 肿 大 , 肝 硬化 ,心脏 肥大 。 

4. 实验 室 检查 : 常 有 血糖 和 血脂 及 生长 
激素 增高 。 

5.X 线 检查 示 骨 发 育 过 早 , 果 蛛 膜 下 腔 充 
气 造影 ,头颅 CT 扫描 显示 第 三 脑室 及 基底 池 
扩大 。 

治疗 :对 症 治疗 。 
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Bernard 综合 征 


译名 : 伯 纳 尔 综合 征 

别名 :中 颈 交 感 神经 刺激 综合 征 ;加 颈 交 
感 神经 刺激 症 ;@ 颈 交感 神经 兴奋 综合 征 ;@ 
颈 交 感 神经 激 藻 综合 征 ;@ 变 形 瞳 和 孔 ; © 
Claude-Bernard 综合 征 ;@ 反 Horner 综合 征 。 

概要 :1853 年 ,Bernard 首先 报告 其 特征 
与 Horner 综合 征 相 反 , 瞪 裂 增 宽 ,瞳孔 散 大 ， 
轻 度 眼 球 突出 及 额 部 多 汗 。 

FR ADN R FA ES PE 
脑 炎 ,神经 梅毒 外 伤 等 刺激 了 颈 交 感 神经 节 
及 交感 神经 纤维 所 致 。 

眼 部 特征 :表现 与 Horner 综合 征 相反 , 患 
侧 瞳 孔 散 大 (但 对 光 反 应 存在 ), 有 时 变形 ,有 瞪 
RMR JER AE EEE Hi» 
泪液 增多 。 

全 身 特征 : 

1. 同 侧面 部 有 血管 收缩 现象 ,局 部 温度 
FRØST DE. 

2.X 线 检查 及 头颅 CT 扫描 有 助 诊断 。 

治疗 :对 症 处 理 。 


Besnier-Boeck-Schaumann 
综合 征 


译名 : 贝 一 伯 一 绍 综合 征 

别名 :中 葡萄 膜 类 肉瘤 综合 征 ;加 良性 淋 
BAFRA OTR OXAR: OWE 
狼疮 综合 征 ;@Boeck 类 肉瘤 ;@ Hutchinson- 
Boeck 综合 征 ;@Jungling fk Å fE; Mortimer 
综合 征 ;(DSchaumann 综合 征 。 

概要 :1924 年 Schaumann 报道 了 本 病 , 为 
网 状 内 皮 系统 的 全 身 疾病 ,主要 特征 是 在 皮 
肤 、 肝 、 肾 、 脾 . 肺 等 体内 任何 组 织 内 出 现 的 增 
殖 性 结 节 性 病变 ,进展 缓慢 , 伴 有 自发 性 缓解 
和 复发 发 病 年 龄 在 30 一 40 岁 之 间 , 多 见于 女 


| 性 .国内 1958 年 王 水 龄 . 唐 亿 年 首先 报道 了 本 
| 病 。 

病因 病理 :病因 至 今 不 明 , 目 前 认为 与 胶 
原 病 、 网 状 内 皮 系统 细胞 增生 反应 、 变 态 反 应 、 
结核 .病毒 感染 有 关 . 主 要 从 免疫 方面 考虑 。 病 
理学 检查 : 肺 . 肝 、 心 . 肾 .淋巴 、 眼 .皮肤 等 处 小 
结 节 样 病变 , 结 节 主要 由 上 皮 样 细胞 ,巨细 胞 、 
巨 噬 细 胞 ,淋巴 细胞 ,成 纤维 细胞 所 组 成 ,无 干 
酪 样 变 ,但 后 期 坏死 纤维 化 。 

RERE: 

L RERE M TAKEN 
葡萄 膜 类 .眼球 其 他 组 织 及 其 附属 器 官 也 可 发 
生病 变 。 虹 膜 上 有 结 节 形成 ,数目 多 而 形态 多 
| 样 为 其 特征 ,色泽 较 红 , 富 于 血管 ,瞳孔 缘 可 见 
koeppe 结 节 ,角膜 后 羊 脂 状 沉着 物 , 房 水 细胞 
BE. 

2. 视力 障碍 (根据 眼 受 损 情 况 而 定 ), 玻 
璃 体 混浊 约 占 30% ,视网膜 上 可 见 黄色 * 蜡 滴 
状 " 炎 人 性 渗 出 。 视 网 膜 脉络 膜 炎 , 视 神经 炎 , 视 
HEER. 

3. 眼眶 肉芽 肿 样 肿块 及 眶 骨 崎 形 ,皮下 
| 及 皮 内 结 节 , 眼 肌 麻 痹 ,泪腺 病 , 泪 液 碱 少 ， 并 
发 性 白内障 、 继 发 性 青光眼 , 干 性 角膜 炎 带 状 
角膜 炎 和 角膜 实质 炎 。 
| EARE 
| ETNE. 

2. 皮肤 散在 性 无 痛 性 ,多 形 性 损害 , 关 
| 节 炎 .面神经 麻痹 。 

| “3. 颈 部 、 俩 下 腺 、 肺 门 淋巴 结 ,腹股沟 淋 
BARK. BAK OED FRK. 

4 X 线 检查 肺 门 或 支气管 旁 淋巴 结 肿 大 。 
FME MEIR CE. OT 试 
验 阴性 ,Kveim 试验 阳性 ( 纯 抗原 从 肉瘤 样 组 
织 取材 )。 

5. 贫血 ,白细胞 减少 ,血小板 减少 , 嗜 酸 
| 性 粒 细胞 增多 . 血 磷 低 , 血 钙 高 , 碱 性 砚 酸 酶 增 
高 ,血沉 快 ,血清 = 和 上 球 蛋 白 增高 。 

治疗 :试用 肾上腺 皮质 激素 治疗 。 也 有 用 
ÅT RO DER BIER FH 
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存活 10 年 。 确 诊 有 赖 于 受 损 的 皮肤 和 淋巴 结 | 病理 和 幼年 型 相似 , 除 有 视网膜 和 中 枢 神 经 节 


等 活检 。 
Best 病 


译名 :贝斯 特 病 

HA: DAJLA ERRER: OL JL 
型 遗传 性 黄斑 变性 !@ 多 形 性 黄斑 变性 ;@ 囊 
DEE Ps OG RENE OHR IE 
斑 变 性 !@ 〇 卵黄 状 视网膜 营养 不 良 (Vitelline 
retinal dystrophy), 

概要 : 1905 年 Best 首先 报告 , 1967 年 
Francois 等 又 将 卵黄 样 黄斑 变性 分 为 四 期 。 E 
要 特征 为 自 宫 内 至 出 生 的 黄斑 变性 ,视力 轻 度 
减退 或 正常 , 双 侧 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 清 , 常 染 色 体 显 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 

1. 发 病 初期 色素 上 皮下 可 见 有 界线 清晰 
的 图 形 或 卵 贺 型 卵黄 样 渗 出 物 , 呈 浅黄 或 桔 红 
色 隆起 约 1~2D。 

2. 后 期 渗 出 逐渐 被 吸收 ,遗留 下 圆 形 疗 
痕 。 

3. 视力 减退 或 正常 , 偶 有 中 心 暗 点 。 

全 身 特征 :无 特殊 改变 。 

治疗 ,对 症 处 理 。 


Bielschowsky - Jansky 病 


译名 : 比 一 詹 病 

别名 :中 晚期 婴儿 型 家 族 性 黑 障 性 痴呆 ; 
回 晚 发 性 婴儿 黑 采 性 家 族 性 痴呆 ;@ 幼 儿 型 黑 
HE SE OD Bielschowsky fø; O Bielschowsky 
( 比 耳 朔 夫 斯 基 ) 综合 征 ; © Jansky-Bie- 
lschowsky (和 钴 一 比 ) 综 Å fE: OD Dollinger- 
Bielschowsky( 赛 一 比 ) 综 合 征 。 

概要 :本 病 与 大 脑 黄斑 变性 (神经 节 苷 脂 
沉积 病 ) 为 同一 类 型 , 较 婴 儿 型 经 过 缓慢 ,种 族 
无 差异 。 发 病 年 龄 为 2 一 4 岁 。 

病因 病理 :病因 不 清 , 常 染色 体 隐 性 遗传 。 


细胞 同样 受累 外 ,此 型 的 特殊 改变 在 神经 上 皮 
层 。 

眼 部 特征 : 

1. 初期 视力 呈 进 行 性 减退 , 终 至 视神经 
萎缩 而 失明 。 

2. 黄斑 区 可 见 黑色 映 小 颗粒 ,逐渐 扩展 
而 累及 整个 视网膜 ,眼底 旦 椒盐 状 改变 。 

3. 部 分 病人 有 了 眼球 震 额 或 Parkinson 综 
合 征 。 视 网 膜 血 管 狭 窗 ,色素 性 视网膜 炎 

全 身 特征 : 

1. 智力 逐渐 减退 .语言 迟钝。 

2. 小 脑 性 共 济 失调 。 

治疗 :目前 无 有 效 疗法 ,多 在 发 病 3 一 4 年 
内 死亡 。 


Bielschowsky-Lutz-Cogan 
综合 征 


译名 : 比 一 路 一 柯 综合 征 

别名 :中 前 核 间 性 眼 肌 麻痹 综合 征 ;@@ 核 
ERIEN C. N. O) ;@ 内 侧 纵 束 (MLF) 综 
合 征 ; OFoville-Wilson Øk Å fE; © Lhermitte 
GERK RAIE. 

概要 :1902 年 ,Bielschowsky 首先 报道 了 
该 病 ,1921 年 Lhermitte 又 进行 了 详细 报道 ， 
并 确认 本 征 为 核 间 性 眼 肌 麻痹 .主要 特征 为 双 
眼 能 辐 连 ,但 侧 视 时 , 病 侧 眼 球 不 能 内 收 ,对 侧 
眼 能 外 展 ,但 出 现 眼 震 。 为 一 组 特殊 的 眼球 震 
题 ,如 病变 波及 内 侧 纵 束 前 部 , 则 辐 辖 减退 或 
消失 ,如 病变 位 于 内 侧 纵 束 后 部 , 则 辐 连 正常 。 

病因 病理 :由 于 脑 干 肿 瘤 、 多 发 性 硬化 、 血 
管 炎 性 病变 ,酒精 中 毒 等 ,使 侧 视 中 枢 到 对 侧 
眼 内 直 肌 之 核 间 发 生 障碍 而 发 病 。 

眼 部 特征 : 

眼球 向 一 侧 注 视 时 , 病 侧 的 眼球 不 能 内 收 
而 对 侧 眼 能 外 展 ,但 外 展 眼 出 现 眼球 震 频 , 即 
单眼 震 烙 合 并 水 平 注 视 麻痹 ,眼球 向 上 方 注视 


36 


HET HEGER. 

RSV RR NE AL: — FEST 
展 时 的 眼 震 较 内 收 时 的 眼 震 更 显著 , 另 一 种 是 
仅 有 外 展 眼 震 。 由 于 病 损 部 位 不 同 ,临床 上 将 
其 分 为 三 型 :前 核 间 性 眼 肌 麻痹 型 .后 核 闻 性 
眼 肌 麻 兽 型 及 联合 型 眼 肌 麻 痹 。 

1. 前 核 则 性 眼 和 肌 麻 痹 型 :病变 位 于 内 侧 
纵 束 前 部 ,波及 上 行 纤 维 所 致 , 侧 视 时 , 同 侧 内 
直 肌 麻 痒 , 直 视 时 仅 有 相应 的 轻 度 外 斜 或 无 外 
斜 。 一 般 无 复 视 , 可 有 分 离 性 眼球 震 丫 (外 展 的 
健 眼 比 内 收 患 眼 的 眼球 震 富 更 明显 ), 可见 垂 
直 性 眼球 震 业 ,但 不 如 后 核 间 型 明显 。 双 眼 辐 
BER. 

1. 后 核 间 性 眼 肌 麻痹 型 :病变 波及 内 侧 
纵 束 后 部 (延髓 部 分 ), 可 见 外 直 肌 麻痹 , 直 视 
时 病 眼 仅见 极 轻微 的 内 和 斜 。 无 恒定 的 复 视 ( 仅 
在 向 病 侧 眼 注视 时 可 出 现 ) , 向 一 侧 注视 时 可 
出 现 典型 的 分 离 性 眼 震 。 多 呈 双 侧 , 双 眼 辐 连 
功能 正常 。 肌 电 图 检查 : 辐 转 时 出 现 运动 单位 
动作 电位 ,而 内 直 肌 内 收 时 则 没有 。 

B. 中 核 间 型 :病变 发 生 在 内 侧 纵 东 的 中 
间 部 ,双眼 辐 圈 正常 ,内 转 障碍 。 

全 身 特征 :交叉 性 瘫痪 或 交叉 性 感觉 障碍 
及 其 他 颅 神经 受 损 的 表现 ,耳鸣 , 眩晕 ,头痛 ， 
常 合并 有 多 发 性 硬化 。 

治疗 :病因 治疗 。 


Bietti I 综合 征 


别名 :角膜 缘 若 养 不 良 综合 征 ;@ 角 腊 
缘 冠 线性 营养 不 良 综合 征 。 

概要 : 主要 特点 为 角膜 刺激 症状 及 角膜 炎 
症 反应 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 病 理 检查 见 角膜 边 
缘 变 薄 , 疏 松 结缔 组 织 蔡 代 角 膜 基 质 。 后 弹力 
层 膨 出 ,Bowman KÆRE. 

眼 部 特征 :反复 发 生 羞 明 、 流 泪 等 角膜 刺 
激 症 状 ,角膜 边缘 浸润 混浊 , 变 薄 ,后 弹力 层 
脱出 , 侦 见 角膜 穿孔 。 


全 身 特征 :无 特殊 表现 。 
”治疗 :对 症 处 理 ,给 予 维生素 类 及 抗 炎 治 
疗 ,预防 前 粘连 。 


Bing-Neel 综合 征 


译名 : 宾 一 尼 综 合 征 

别名 :神经 精神 病 巨 球 蛋 白 血 症 综合 征 。 

概要 :1936 年 ,Bing-Neel 报道 本 病 ,其 特 
点 为 巨 球 蛋 白 血 症 合并 中 枢 神 经 系统 症状 , 主 
要 发 生 于 50 岁 以 上 的 中 老年 人 ,血清 中 巨 球 
蛋白 约 占 4%, 可 增加 至 5% 或 更 多 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 可 能 与 毒素 感染 有 
关 , 神 经 系统 广泛 弥漫 性 改变 ,特别 是 冰 髓 、 视 
神经 , 桥 脑 ,呈现 中 毒 一 感染 性 神经 根 .脑膜 、 
痛 健 病变 的 征象 。 

RRE: 

1. 视力 损害 (取决 于 视网膜 损害 的 程 
度 ), 上 了 瞪 下 垂 , 眼 外 肌 麻 痹 。 

2. 青光眼 。 轻 度 视 和 乳头 水 肿 , 脉 络 膜 视 网 
膜 炎 ,视网膜 出 血 , 视 网 膜 静 脉 节 段 样 扩张 , 血 
管 弯 曲 ,周边 部 微细 动脉 瘤 , 偶 见 黄斑 变性 及 
视网膜 脱离 。 

全 身 特征 : 

1. 慢性 脑病 变 , 脑 出 血 ,中 风 , 蛛 网 膜 下 
腔 出 血 ,多 发 性 神经 炎 , 粘 膜 出 血 。 

2. 体温 轻 度 增高 ,面色 苍白 ,淋巴 结 肿 
大 , 牌 肿 大 ,呼吸 困难 ,四 肢 无 力 ,体重 下 降 , 食 
欲 不 振 。 

3. 由 于 冰 赃 播 散 性 病变 而 有 不 同 程度 的 
ER REEE. 

4 实验 室 检查 :贫血 ,血沉 增 快 , 巨 球 蛋 
白 血 症 ,高 蛋白 血 症 , 血液 粘 稠度 增高 ,蛋白 
尿 、 管 型 尿 ,IgM 313. 

治疗 :对 症 治疗 。 


Blatt 综合 征 


译名 : 布 拉 特 综合 征 


眼 综合 征 37 


别名 :中 颅 一 眶 一 眼球 神经 管 闭合 不 全 综 
合 征 ;@ 颅 一 眶 一 眼神 经 管 闭合 不 全 综合 征 
(Cranio-Orbito-Ocular dysraphia Syndrome). 

概要 :1924 年 ,Blatt 报道 本 病 , 曾 在 三 代 
人 中 见 到 15 例 串 者。 主要 特征 为 广泛 的 颅 面 
及 眶 部 畸形 。 

病因 病理 :病因 未 明 ,为 常 染 色 体 显 性 遗 
传 ,外 显 率 低 。 

眼 部 特征 : 届 光 参差 ,两 眼眶 距 增 宽 ,小 眼 
球 , 双 行 睛 常 伴 有 麦 氏 腺 缺 如 。 

全 身 特征 : 

1. 颅骨 变形 , 面 骨 蝴 形 。 

2 蛛网 膜 病 ,蛛网 膜 脑病 , 脑膜 脱出 或 脑 
膜 脑 脱出 。 

治疗 :根据 脑 外 科 情 况 对 症 处 理 , 配 镜 矫 
正 届 光 不 正 。 


Bloch-Sulzberger 综合 征 


译名 : 布 一 祖 综合 征 

别名 :中 色 案 失调 综合 征 ;加 色素 颗粒 细 
胞 痣 ;@ 色 带 训 乱 综合 征 ;@@ 色 素 失 禁 症 ; 晤 真 
皮 黑 色素 变性 综合 征 ;@Bloch-Siemens 综合 
征 ;@Bloch-Sulzberger 病 。 

概要 ;1906 年 ,Garrod 首先 报告 ,1925 年 
Bardach 以 序列 疙 的 题目 报告 2 例 ,1926 年 
Neugeli 和 1929 年 Siemens 分 别 以 色素 细胞 
疙 和 真皮 变性 黑 变 病 的 名 称 报道 了 本 病 ;1926 
年 Bloch 和 1928 年 Sulzberger 将 本 病 命名 为 
“色素 失禁 症 ", 因 本 病 包括 多 个 系统 的 损害 ， 
故 目 前 多 称 本 病 为 Bloch 一 Sulzberger 综合 
征 。 据 Carney1976 年 统计 ,世界 约 有 653 例 ， 
国内 自 1956 年 报道 以 来 , 现 已 有 19 例 报道 。 
本 病 是 一 种 先天 性 疾病 , 主要 特征 为 皮肤 色素 
异常 , 伴 有 眼 、 中 枢 神 经 系统 、 牙 及 骨骼 系统 损 
害 的 综合 征 。 多 见于 女性 , 约 占 94%( 由 于 男 
孩 早期 死亡 及 性 连环 遗传 的 关系 ) 。 生 后 数 周 
即 可 发 病 ,也 有 报道 生 后 1 一 2 岁 内 发 病 者 。 

病因 病理 :性 连锁 显 性 遗传 ,关于 病因 ,学 


说 很 多 ,目前 尚未 有 较 肯定 的 看 法 。 多 数 人 认 
为 是 外 吓 叶 和 中 胚 叶 发 育 不 全 , 常 有 近亲 结婚 
史 。 

眼 部 特征 : 

1. 约 25 一 35% 患 者 有 眼 部 异常 , 眼 部 病 
变 是 本 病 各 种 症状 中 最 严重 的 一 种 。 约 20% 
病例 视力 严重 下 降 , 甚 至 失明 。 

2. 近视 、 瞪 裂变 小 , 泪 道 阻塞 ,上 瞪 下 垂 ， 
眼球 震 频 ,斜视 为 最 常见 , 约 占 18. 2% 。 

3. 眼 险 、 结 膜 , 色素 沉着 , 蓝 巩膜 .小 角 
膜 、 角 膜 混 涩 ,虹膜 异常 ,瞳孔 畸形 。 

4. 先天 性 白内障 ,晶体 后 纤维 增生 症 , 约 
占 15.4%, 新 生 血 管 青光眼 ,视网膜 色素 沉着 
或 脱 失 , 视 网 膜 血管 发 育 不 良 ,视网膜 下 出 血 ， 
视神经 萎缩 , 视 乳 头 炎 , 视 网 膜 争 于, 视网膜 脱 
离 , 假 性 神经 胶 质 瘤 也 常见 。 

全 身 特 征 ， 

1. 皮肤 可 有 复发 性 炎症 损害 ,开始 为 水 
泡 或 丘疹 (水 泡 内 含 嗜 伊 红细胞 可 占 95%), 
逐渐 扩展 ,发 展 为 皮肤 色素 班 ,色素 分 布 不 规 
则 ,其 形状 奇特 ,时 线 状 、 网 状 或 螺纹 状 。 颜 色 
多 样 ,多 为 棕色 及 淡 灰 色 , 时 久 退 色 消 失 , 甚 至 
REEM. 

2. 多 伴 有 中 枢 神经 系统 异常 ,如 智力 低 
下 ,着 痛 , 痉 挛 瘫 疾 , 脑 积 水 , 小 脑 共 济 失调 等 。 

3 FRAME, ER RR EEE 
缩 , 指 ( 趾 ) 甲 营养 不 良 , 先 天 性 心脏 病 , 脐 尿 管 
HE. 

4. 约 有 74. 5% 种 者 可 有 血 嘲 伊 红细胞 增 
加 。 

本 病 分 为 二 型 。 一 型 : Bloch-Sulzberger 
型 ,患者 全 为 女性 ,皮肤 色素 沉着 为 散在 发 生 ， 
常 伴 眼 部 ,牙齿 、 秃 发 病变 ; 二 型 : Naegili 型 ， 
为 网 状 色素 沉着 , 常 伴 有 牙齿 畸形 ,手掌 足 底 
角 化 。 

治疗 :目前 对 本 病 无 特效 疗法 ,但 多 数 病 
例 的 皮肤 改变 可 逐渐 恢复 .对 其 他 症状 可 对 症 
处 理 , 斜 视 及 白内障 可 行 手术 治疗 ;对 早期 视 
网 膜 血管 病变 ,可 行 激光 光 凝 治疗 以 控制 其 发 
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Bogorad 综合 征 


译名 : 博 哥 拉 德 综合 征 

BA DOREMA OE OPER 
PMS Å AE ODER HEV BAG EO frk 
流泪 综合 征 ;@ 进 食 流泪 综合 征 ;中 泪 味 反射 
AR. 

概要 : 1908 年 Oppenheim 即 做 过 描述 ， 
1928 年 Bogorad 正式 将 本 征 命 名 为 鳄鱼 泪 综 
合 征 ， 主 要 特征 为 进食 时 流泪 ,多 于 面神经 麻 
辛 数 周至 数 年 发 生 此 现象 。 可 为 一 过 性 ,也 可 
持续 数 十 年 不 等 。 

病因 病理 : 颅 底 骨 折 , 面神经 或 岩 浅 大 神 
经 切除 及 面神经 麻痹 后 遗 症 等 因素 ,致使 通 向 
唾液 腺 的 神经 纤维 错误 地 再 生 ,通达 于 泪腺 或 
分 泌 泪 液 的 神经 纤维 , 因 某 种 因素 受 刺激 而 引 
起 本 病 。 食 物 刺激 不 仅 唾液 腺 分 小 增多 ,泪液 
也 增多 。 

MRE: 


L 当 进食 以 及 咀嚼 食物 甚至 想 吃 东西 时 | 


即 引 起 麻痹 侧 流 泪 , 流 泪 的 程度 由 泪 消 眼 瞪 至 
泪 流 满面 ,轻重 不 一 ,十 分 痛苦 。 

2. 尚 可 见 瞪 外 翻 和 闭 蛤 不 全 。 

全 身 特征 : 

1. 周围 型 面 竣 ,有 时 可 合并 面神经 痉挛 
及 麻痹 。 

2 唾液 分 泌 过 多 。 

治疗 :可 切断 患 侧 鼓 索 神 经 ,或 切断 部 分 
泪腺 ,也 可 行 蝶 肚 节 封 闭 等 治疗 。 


Bonnet-Dechaume-Blanc 
综合 征 
译名 : 邦 一 德 一 布 综合 征 


别名 :中 视神经 网 膜 血管 瘤 综合 征 ;@ 视 
神经 网 膜 血 管 瘤 病 ;@@ 神 经 一 视网膜 血管 瘤 综 


AE OKA BEN. 
概要 : 1937 4 Bonnet, Dechaume, Blanc 
先后 报道 本 病 , 主要 特征 是 丘脑 及 中 脑 动静 肪 
瘤 ,头痛 ,语言 障碍 及 眼 部 病变 。 系 先天 性 疾 
病 。 
| ”病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 .视网膜 、 丘 
| 脑 、 中 脑 先天 性 良性 动脉 痪 。 
| 眼 部 特征 : 
| 上 蛤 下 垂 ,斜视 , 单 侧 眼球 突出 ,眼球 
| 震 粘 .于 结膜 血管 扩张 , 建 孔 对 光 反 应 消失 ,不 
等 大 。 

2. 眼底 检查 见 弥漫 性 视网膜 动脉 痪 ,以 
致 不 能 区 别 动脉 和 静脉, 视网膜 静脉 曲张 , 视 
乳头 静脉 瘤 , 视 乳 头 水 肿 ,可 能 有 视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 ,儿童 早期 可 出 现 偏瘫, 精神 
ÆR. 

2. 丘脑 及 中 脑 动静 脉 瘤 ,头颅 听诊 可 阅 
及 与 心跳 一 致 的 收缩 期 杂音 。 
| 3. 左 侧 心脏 肥大 ,收缩 期 杂音 。 

4 巴 梢 斯 基 征 阳性 .腹壁 反 射 消失 。 

5.X 线 检查 (颈椎 ,颅骨 ), 头 颅 CT、 颈 动 
脉 或 椎 动脉 造影, 眶 静脉 造影 对 诊断 有 一 定价 
t. 

治疗 ;对症 处 理 ,有 指 征 者 可 考虑 手术 。 


Bonnevie-Ullrich 综合 征 


译名 : 布 一 优 综合 征 
别名 : 〇 淋巴 管 扩张 综合 征 !@ 翼 状 综合 
| ME: OB ED KRAE. 

概要 : 主要 特征 为 智力 障碍 ,生长 发 育 组 
慢 及 淋巴 管 扩张 性 水 肿 ,多 见于 女性 ,男女 比 
例 约 为 4: 1。 曾 有 人 认为 本 综合 征 可 能 与 
Turner 和 Albright 有 某 些 相同 之 处 。 

病因 病理 :病因 常 不 十 分 清楚 , 为 一 种 先 
天 遗传 性 疾病 。 呈 不 规则 显 性 遗传 ,遗传 因子 
未 定 。 

眼 部 特征 : 


眼 综合 征 
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1. 两 眼 分 离 过 远 ,斜视 , 瞪 裂 小 , 内 紫 资 | 


皮 , 上 了 瞪 下 垂 , 隐 眼 小 眼球 , 眼 瞪 缺损 ,眼球 突 
出 , 眼 肌 麻痹 , 泪 息 缺 如 ,泪腺 发 育 不 全 。 

2. 角膜 混浊 ,无 瞳孔 ,先天 性 白内障 。 

3 视神经 萎缩 或 发 育 不 全 , 视网膜 色素 
异常 。 

全 身 特征 : 


1. 斜 栋 ,面瘫 , 乳 突 和 肩 峰之 间 可 见 皮肤 | 


RE BORD 。 

2. 骨骼 畸形 ,生长 发 育 缓慢 ,四 肢 畸 形 、 
BØN HR AD ,畸形 足 。 

3. 手脚 有 淋巴 管 扩 张 性 水 肿 , 出 生 后 即 
见 , 多 在 3 岁 内 消退 。 

4. 多 毛 , 颈 部 水 肿 ,皮肤 松弛 , 耳 廓 畸形 。 
FRED BIR A. 

5. 智力 低下 , 肌 张 力 减退 , 颅 神经 机 能 障 
碍 ,包括 动 眼神 经 ,滑车 神经 ,外 展 神经 以 及 面 
神经 , 舌 下 神经 等 。 

本 征 应 与 Turner 综合 征 相 鉴别 。 

治疗 :对 症 治疗 。 


Bonnier 综合 征 


译名 : 保 耐 尔 综合 征 

别名 :外 外 侧 前 庭 核 综合 征 ;@Deiter 核 
综合 征 。 

概要 :1902 年 Bonnier 报道 本 病 , 症 状 有 
类 似 美 尼 尔 综合 征 之 处 。 

病因 病理 :由 于 肿瘤 或 血管 性 病变 损害 外 
侧 前 庭 核 (Deiter 核 ) 及 其 附近 神经 所 致 病变 。 

眼 部 特征 :眼球 震 烙 ,眼球 运动 障碍 ( 动 眼 
神经 受 损 之 故 )。 

全 身 特征 : 

1. 前 庭 神经 症状 : 眩晕、 恶心 .听力 减退 
等 . 

2. 若 影响 锥 体 东 可 有 对 侧 肢体 偏瘫 , 严 
重 者 意识 模糊 、 哮 睡 、 四 玻 无 力 。 

3. BMI FE EE RA 


| 4. 可 行 脑 电 图 、 脑 血管 造影 .头颅 CT, 电 
测 听 、 前 庭 功能 等 检查 , 明确 诊断 。 
治疗 :主要 是 根据 病因 对 症 治疗 。 


| Bourneville 综合 征 


译名 :布尔 讷 维 综合 征 
别名 :GO 结 节 性 硬化 症 ;@ 结 节 性 脑 硬 
| 化 ;@ 结 节 性 脑 硬化 综合 征 ;四 皮脂 腺 瘤 ; 
Bourneville BE fë tE Hi Hy I Pi; © Bourneville 
病 ; ”Bourneville-Brissaud ”综合 征 ; ® 
Bourneville-Pringle 病 ;@Pringle 病 ;四 pringle- 
Bourneville 综合 征 ;WDPhacomatoses 病 。 

概要 :1860 年 Virchow 首先 报告 。1880 
年 ,Bourneville 在 剖 检 一 例 发 育 不 良 并 有 着 
痛 、 奖 呆 和 酒 汪 鼻 的 幼 尸 时 ,发 现 其 大 脑 内 有 
坚硬 结 节 , 故 又 称 此 病 为 “ 结 节 性 硬化 "，1885 
年 ,Balzev 和 Menetnier 描述 了 本 病 的 “皮脂腺 
| 瘤 " 样 改变 。1890 年 ,Pringle 报告 了 本 病 有 皮 
| 肤 损害 , 且 常 并 发 智力 低下 。1908 年 ,Vogt 首 
| 次 提出 先天 性 痴呆 、 络 痛 和 皮脂 腺 痛 为 本 病 的 
三 大 特征 。1920 年 ,眼科 学 家 Vonde Hoere 发 
现 该 病 有 视网膜 肿瘤 , 并 将 其 与 Von Hippl 
病 、Sturge 一 Weber 综合 征 、Von Reckling 
hausen 综合 征 归 入 一 类 , 称 之 为 母 班 病 (Pha- 
comatoses) .国外 报道 其 发 病 率 为 5~7/10 万 ， 
有 人 统计 可 占 3/10 万 。 国 内 眼科 俞 自 萍 于 
1955 年 首先 报道 ,至 1986 年 约 有 433 例 报 
道 。 本 征 特征 为 先天 性 痴呆 、 冯 痛 及 面部 皮脂 
MA. 

FAASEE GA i AR A. 8 fk iE PED 
传 ,外 显 率 高 ,但 可 能 不 完全 ,可 以 认为 本 病 和 未 
由 神经 外 胚层 ` 中 胚层 和 内 胚层 畸形 发 育 所 
致 ,但 这 种 发 育 畸 形 的 详细 机 理 尚 不 清楚 。 病 
理 检查 见 结 节 中 心 为 原始 神经 胶 质 细胞 ,其 周 
围 为 巨细 胞 。 

RERE: 
| 1. APE MEER EEE ER R E 
| 最 常见 ,多 位 于 视 乳 头 邻近 或 视网膜 周边 处 ， 
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极 少见 位 于 视盘 者 .肿瘤 系 纤维 组 织 细胞 与 神 
经 细胞 组 成 . 尚 可 见 血管 , 呈 灰 黄色 桑 棋 隆 起 ， 
类 似 堆积 的 蛙 卵 , 约 1/3 或 1/2 到 1 一 2 个 PD 
大 小 不 等 ,高 起 1 届 光 度 以 上 ,甚至 达 8 个 届 
KE. FERRER BARER LER FA 
形 或 椭圆 形 略 隆起 的 灰白 色 肥厚 斑 , 边 缘 齿 轮 
状 ,发 生 于 视 乳 头 下 方 。 

2 眼 哈 ` 结 膜 ,虹膜 可 见 到 结 节 , 眼 输 皮 
脂 腺 瘤 。 

3. 小 眼球 , 突 眼 ,青光眼 ,晶状体 混浊 , 玻 
璃 体 混浊 ,视网膜 血管 旁白 畏 , 血 管 瘤 ,脉络 膜 
萎缩 病灶 ,视网膜 色素 变性 出血, 可 因 颅 内 压 
增高 而 发 生 视 乳 头 水 肿 及 视神经 萎缩。 

全 身 特征 : 

LO MAE ME TLF 69% 的 
病人 ,婴儿 期 即 可 出 现 ,逐渐 加 重 难以 控制 , 常 
为 致死 原因 。 

2. 早期 出 现 皮肤 小 脱色 素 区 , 暗 光 灯 下 
常见 脱色 素 班 ,普通 灯 下 不 能 见 到 ,面部 逐渐 
可 出 现 皮脂 腺 瘤 ,具有 诊断 价值 ,纤维 结 节 呈 
灰白 色 或 粉红 色 隆起 。 

3 PA HAUG PE NTL. 特 
别 是 在 手指 甲 沟 处 。 心 . 肾 可 有 横 纹 肌 瘤 , 肝 、 
脾 、 肺 可 见 血管 瘤 。 

4 Å 55 VG AAR FET +90 BR NAT HE 
经 系统 阳性 体征 , 极 少数 病人 由 于 室 管 膜 下 小 
结 节 ,阻塞 脑 背 液 通 络 而 分 起 颅 内 压 增高 , 病 
人 可 有 情绪 紊乱 和 类 精神 分 裂 症 另外 尚 有 本 
病 伴 有 甲状 腺 功能 亢进 的 报告 。 

5.X 线 检查 可 见 多 发 性 颅 内 钙化 ,颅骨 和 
其 他 骨髓 骨 质 玖 松 ,头颅 CT 显示 :脑室 多 数 
结 节 状 突起 或 肿块 脑 电 图 异常 占 87% .1976 
年 Pampiglione 等 提出 的 诊断 标准 是 至 少 具备 
下 列 其 中 几 条 :(1) 各 型 癫痫 ; (2) 智 力 低下 ; 
(3) 面 部 皮脂 腺 瘤 ;(4) 色 素 脱 失 斑 ;(5) 颅 内 钙 
化 ;(6) 视 网 膜 肿 瘤 。 

治疗 : 患者 均 需 要 抗 疗 病 ,纠正 心律 不 齐 
治疗 . 结 节 和 肿瘤 可 行 外 科 手 术 。 本 病 呈 进行 
性 ,一 般 在 30 岁 左 右 死亡 。 


Bowen 病 


译名 : 博 温 病 

BA OD BKT OI IG 
BEA BERN OB ONER 
Pad OLE OL A. 

概要 :1912 年 ,美国 皮肤 科 专家 Bowen 首 
先 报道 本 病 , 并 命名 为 Bowen 病 ;其 后 的 报告 
都 以 皮肤 病变 为 主 ,1952 年 Mc Gavic 首先 以 
眼科 观点 报告 本 病 。 国 内 杜 念 祖 于 1957 年 报 
告 一 例 。 主 要 特征 为 皮肤 出 现 坚硬 、 略 隆起 的 
ML ORM HEG TREGE ERT 
30 岁 以 后 的 成 人 。 

病因 病理 :有 人 认为 暴露 部 位 的 改变 ,可 
能 由 日 光 曝 晒 而 诱发 ,而 非 暴 露 部 位 的 病变 ， 
大 概 与 内 服 砷 剂 有 关 ,皮肤 外 砷 含量 增高 也 提 
示 了 砷 的 致 瘤 作用 ,也 有 人 认为 与 慢性 感染 炎 
症 有 关 . 病 理 检查 为 整个 表皮 有 不 典型 的 锐 状 
细胞 增生 ,并 呈 柱 角 状 向 下 生长 ,但 基底 膜 保 
持 完整 ,细胞 核 染 色 深 且 常 有 分 裂 ,真皮 浅 层 
可 见 有 淋巴 细胞 和 浆 细胞 浸润 。 

眼 部 特征 : 

1. 病变 可 侵犯 眼 脸 、 结 膜 或 角膜 ,多 见于 
角 巩 腊 缘 ,表现 为 灰 红色 或 灰白 色 肉芽 组 织 样 
隆起 ,与 下 方 组 织 紧密 相连 。 

2. 结膜 可 形成 结 节 或 溃疡 。 角 膜 可 有 表 
浅 性 炎 性 混浊 ,角膜 血管 增殖 。 

全 身 特征 : 

1. 本 病 好 发 于 暴露 部 位 的 皮肤 和 粘膜 ， 
也 可 发 生 于 其 他 部 位 ,无 自觉 症状 ,或 只 有 轻 
度 疼痛 , 初 起 时 为 淡 红 色 或 暗 红色 丘疹 ,表面 
有 些 鳞 悄 或 疾 , 缓 慢 扩 大 成 坚硬 的 带 白色 的 鳞 
悄 , 很 难 分 离 , 轻 微 隆起 ,无 浸润 ,边缘 清楚 。 少 
数 可 演变 成 鳞 状 细胞 瘤 。 

2. 病程 进展 缓慢 ,确诊 后 5 一 10 年 内 ,部 
分 患者 出 现 内 脏 痛 。 如 发 生 于 龟头 时 ,又 称 增 
殖 性 红斑 (Erythroplasia) 。 

3. 皮肤 活检 可 助 诊断 。 
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治疗 :手术 切除 是 最 好 的 疗法 .冷冻 疗法 、 
外 和 X 线 照 射 等 ,也 可 应 用 。 发生 在 眼 瞪 皮肤 
可 用 2.5% 的 5 一 氟 逐 喀 啶 软 高 外 拒 。25% 在 
5 年 内 显示 出 原 发 癌 。 


Brain 综合 征 


译名 :柏林 综合 征 

别名 :中 突 眼 性 眼 肌 麻痹 综合 征 ; 名 眼眶 
假 性 肿瘤 综合 征 。 

概要 ,本 征 多 见于 男性 ,单眼 或 双眼 受累 ， 
逐渐 起 病 ， 与 突 眼 性 甲状 腺 肿 有 相似 之 处 ,但 
发 病 年 龄 较 晚 , 突 眼 可 先 于 其 他 症状 数 月 发 
E. 

病因 病理 ,原因 不 明 ,可 能 为 低 度 感染 所 
致 ,可 发 生 于 甲状 腺 功能 亢进 或 无 该 病 者 。 病 
理 见 眼 肌 有 炎 性 改变 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼球 疼痛 ,眼球 突出 , 眼 肌 麻痹 。 但 视 
力 一 般 不 受 影响 。 三 叉 神经 眼 支 无 感觉 障碍 。 

2. 眼 瞪 水 肿 , 球 结膜 水 肿 。 

3. XEN CT 扫描 有 助 于 
诊断 。 

全 身 特 征 :无 特殊 表现 。 

治疗 : 抗 炎 及 肾上腺 皮质 激素 有 一 定 疗 
效 ,同时 要 预防 发 生 暴露 性 角膜 炎 。 


Brown 综合 征 


译名 :博文 综合 征 

SD REA GE: OR EG 
合 征 ;@Brown FAMMSEAE. 

概要 :1950 年 ,Brown 首先 描述 了 本 病 ， 
主要 特征 为 肌肉 及 其 附着 点 的 原 发 性 缺陷 , 眼 
球 固定 于 向 下 注视 的 状态 .Brown 当时 人 怀疑 本 
BEA JER ME LÆRE EG FRI T 
鞘 后 ,张力 即 消失 , 约 有 10% 的 病人 为 双眼 发 
病 。 

病因 病理 :病因 未 明 ,可 能 为 肌肉 及 其 附 


着 面 的 发 育 缺陷 。 上 和 斜 肌 鞘 变 短 并 附着 于 滑 
车 ,形成 节制 韧带 ,限制 了 同 侧 下 斜 肌 的 正常 
功能 。 也 有 人 认为 外 伤 后 肌 妥 部 位 出 血 , 炎 症 
疗 痕 挛缩 及 手术 后 上 斜 肌 折叠 过 大 ,另外 还 有 
ES REE ENGE FER ER. 

根部 特征 : 

1. 复 视 ,通常 在 患 眼 内 转 时 出 现 , 上 了 瞪 下 
垂 , 头 向 后 仰视 ,眼球 固定 于 向 下 注视 状态 ,上 
举 时 脸型 开 大 ,眼球 向 上 和 斜 肌 方 向 运动 受 限 ， 
往往 给 人 一 种 上 和 斜 肌 麻痹 的 错误 印象 , 当 向 相 
反 侧 作 同 向 运动 时 , 患 眼下 斜 。 内 收 和 外 展 受 
限 ,或 完全 障碍 .一 般 在 原 在 位 ,外 展 及 向 下 注 
视 时 无 明显 斜视 。 

2. 全 身 麻 酬 下 将 患 眼 牵 拉 至 内 转 位 时 ， 
可 发 现 该 眼球 被 动 上 转 而 不 能 达到 自主 转动 
的 限度 , 常 在 手术 时 肯定 诊断 。 

3. 可 伴 有 结膜 弹性 减低 脉络 膜 缺 如 。 

全 身 特 征 : 常 有 异常 头 位 , 头 倾向 同 侧 , 转 
间 对 侧 , FØLL. 

鉴别 诊断 : 须 与 下 斜 肌 麻 痹 相 监 别 。 

治疗 : 仅 在 患 眼 眼球 明显 低下 或 有 明显 异 
常 头 位 时 方 可 考虑 手术 .可 做 上 和 斜 肌 的 断 腿 术 
ENDIE) ,或 部 分 肌 哇 切除 术 。 


Brown-Marie 综合 征 


译名 : 布 一 马 综合 征 

别名 ;遗传 性 运动 失调 综合 征 ; 加 
Brown-Marie 共 济 失调 ;@Brown-Marie 运动 
失调 综合 征 ; O Marie 遗传 性 运动 失调 ; © 
Marie 遗传 性 共 济 失调 综合 征 ; © Sanger- 
Brown 综合 征 。 

概要 :1893 年 ,Marie 首先 报道 本 病 。 主要 
特征 为 小 脑 性 运动 失调 和 视力 障碍 ,发 病 年 龄 
在 20—40 岁 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 为 单纯 性 隐 性 遗传 ， 
偶尔 有 不 规则 显 性 遗传 ,有 很 高 的 遗传 倾向 。 

眼 部 特征 : 

1. RRAN, 注视 麻痹 , 眼 肌 麻 痹 ,上 瞪 
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FÆ. 


2. 瞳孔 不 等 大 ,Argyll. Robertson 瞳孔 ,| 


视网膜 色素 变性 及 球 后 视神经 炎 , 视神经 萎 
缩 ,视野 缺损 。 

全 身 特征 : 

1. 上 上 肢 共 济 失调 ,运动 障碍 , 步 态 踏 固 ， 
手足 徐 动 症 , 肌 张力 增高 , 膝 妥 反 射 亢进 ,下 上 肢 
痉挛 , 锥 体 束 麻痹 。 

2. 语言 障碍 和 书写 不 能 ,吞咽 困难 ,听力 
减退 ,晚期 可 出 现 智力 减退 。 

治疗 :对 症 治疗 。 


Brown-Sequard 综合 征 


译名 : 布 一 塞 综合 征 

WE: DAME EGG AE OPE 
FEMRE RA GE © H OM AREA GE (Herni- 
parplegic Syndrome), 

LEE ERREA AMME KPA TF 
BUE) MRE E LERE å PER E RE R PEZ ERB - 
对 侧 痛 觉 及 温度 觉 丧 失 。 

病因 病理 , 系 背 条 外 伤 . 肿瘤 压 迫 所 致 , 也 
可 由 外 伤 .感染 、 变 性 引起 , 尚 有 来 自 椎 骨 、 交 
膜 的 局 限 性 压迫 。 

眼 部 特征 :如 损害 位 于 颈 高 位 时 可 出 现 眼 
FRE AM ILL HER DR Bl PG. 

全 身 特征 : 

1. 感觉 障碍 为 本 综合 征 的 特点 ,感觉 的 
损害 程度 取决 于 站 人 丹 部 位 ,损害 水 平面 以 下 则 
出 现 同 侧 关 节 深部 感觉 , 肌 妥 及 震动 感觉 消失 
(病变 仅 累 及 月 丹 的 一 半 , 从 而 导致 同 侧 疾 挛 ， 
衰竭 ,运动 失调 , 腿 反 射 亢进 )， 同 时 可 有 对 侧 
痛觉 ,温度 感觉 消失 ,有 的 可 在 病灶 同 侧 有 节 
段 性 下 运动 神经 元 瘫痪 的 征象 和 节 段 性 感觉 
障碍 。 

2. 括约肌 功能 失调 。 

3 MARE HD. 

HEEN EFRA MR ER CT H 
描 有 助 诊断 。 


| 治疗 : 依 病因 而 异 , 主要 为 明确 诊断 ,病因 
治疗 。 


Brueghel 综合 征 


别名 :中 双 侧 眼 险 痉挛 综合 征 ;加 了 眼 星 痉 
F- 口 一 下 额 肌 张力 障碍 综合 征 ;加 豆 状 核 性 
| 张力 障碍 综合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 所 有 面 肌 、 舌 肌 和 绒 肌 
逐渐 加 强 收缩 , 星 间 阶 性 发 作 ,收缩 可 因 激 动 
| 而 增强 ,最 后 呈 持 续 性 。 成 人 发 病 , 常 在 60 岁 
左右 ,女性 多 见 。 

病因 病理 ;原因 不 明 , 无 遗传 因素 .可 能 为 
| 锥 体外 系 机 能 异常 或 豆 状 核 性 张力 障碍 的 一 
种 表现 , 偶 可 因 精 神 因素 引起 。 

限 部 特征 : 特 发 性 眼 险 痉挛 。 长 期 发 作 可 
| 使 上 输 轻 度 下 重 。 
| ZME 

1. 口腔 、 下 颌 肌 张 力 障碍 ,发 病 时 种 者 所 
有 面 肌 、 舌 肌 和 颈 部 肌肉 逐渐 加 强 收缩 ,最 初 
| 旺 辣 加 性 发 作 ,可 由 于 情绪 激动 而 增加 ,最 后 
ERARD. 
| GERE 
| 治疗 :避免 精神 刺激 和 情绪 激动 ,发 作 时 
给 予 镇 静 剂 .上 险 皮 肤 松 弛 者 可 行 部 分 切除 手 
EN 


Bruns 综合 征 


译名 : 布 伦 斯 综合 征 
别名 :中 体位 改变 综合 征 (Postural change 
| Syndrome) ;包头 位 改变 综合 征 ;@Bruns 头 位 
变动 综合 征 ;四 Bruns 症状 体位 改变 综合 征 。 
概要 : 1902 年 ,由 Bruns 首先 报告 和 描 
述 。1949 年 Alpers 及 Yeskin 将 本 征 命名 为 
Bruns 综合 征 。 特征 为 在 头 及 体位 变化 时 发 生 
剧烈 头痛 、 眩 学 及 眼 部 病变 。 
病因 病理 :由 于 寄生 虫 . 肿 瘤 等 占 位 性 病 
变 及 多 发 性 硬化 ,累及 第 四 脑室 及 邻近 部 位 ， 
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使 脑 背 液 通路 阻塞 造成 颅 压 急剧 升 高 ,发 生前 
庭 功 能 紊乱 所 致 。 特 别 是 体位 改变 时 更 加 明 
显 。Alpers 和 Yaskin 曾 提出 四 种 可 能 的 病原 
学 因素 :(1) 头 位 改变 时 脑室 系统 阻塞 ,引起 间 
歇 性 脑 积 水 。(2) 血 压 升 高 可 能 刺激 艇 质 内 迷 
走神 经 。(3) 大 动脉 的 局 部 压力 增加 或 头 位 改 
变 时 静脉 回流 障碍 。(4) 前 庭 功能 紊乱 。 

眼 部 特征 :发 作 时 可 出 现 黑 原 ,闪光 幻觉 ， 
注视 麻痹 ,眼球 运动 障碍 ,部 分 眼 肌 麻痹 (第 三 
颅 神经 损害 ) , 及 视觉 异常 。 

全 身 特征 : 

1. 当 体位 或 头 位 改变 时 出 现 剧 烈 头 痛 、 
Eo RERE. 

2. 患者 旦 强迫 头 位 (发 作 时 为 避免 不 适 
被 迫 改变 头 和 体位 ) ,向 前 或 侧 方 届 曲 , 颈 强 直 
性 收缩 。 

3. 同时 出 现 共 济 失调 ,呼吸 不 规则 、 GE 
BÆR OE. 

4. 头颅 X 片 . 脑 室 造影 、 核 磁 共 振 、 头 颅 
CT 扫描 可 助 诊断 。 

治疗 ;神经 外 科 治 疗 。 


Buckler I 综合 征 


译名 : 布 克 勒 尔 综合 征 1 型 

别名 :中 角膜 颗粒 状 营养 不 良 综合 征 ;@ 
角膜 颗粒 状 营养 不 良 症 ;@@ 角 膜 结 节 状 变性 ， 
图 家 族 性 遗传 性 角膜 营养 障碍 ( 结 节 型 );@@ 家 
族 性 小 结 节 状 角膜 变性 !G@)Groenouw 颗粒 状 
角膜 营养 不 良 综合 征 I 型 ;DGroenouw 综合 
征 1 型 。 

概要 :1890 年 Groenouw 首先 报告 ,而 后 
他 又 做 了 详细 的 病理 组 织 学 观察 ,多 在 10 岁 
以 内 呈 双 眼 对 称 性 发 病 ,青春 期 逐渐 明显 , E 
要 特征 为 角膜 班 点 状 混 浊 。 

病因 病理 :病因 不 清 , 常 染色 体 显 性 遗传 。 
病理 见 角膜 上 皮层 和 前 弹力 层 之 间 有 玻璃 样 
物质 积聚, 前 弹力 层 裂 开 ,神经 纤维 断裂。 

眼 部 特征 :双眼 角膜 中 央 实 质 浅 层 内 有 灰 


白色 斑 块 状 或 颗粒 状 不 规则 混浊 ,大 小 不 等 ， 
边界 清楚 ,有 时 可 引起 一 定 程度 的 视力 障碍 ， 
但 不 侵犯 实质 层 ,斑点 之 间 的 角膜 透明 。 和 角膜 
知觉 正常 或 稍 减 退 , 可 有 间歇 性 角膜 刺激 症 
状 。 

全 身 特征 :无 特殊 表现 。 

治疗 :无 特殊 疗法 ,视力 过 低 者 考虑 角膜 
移植 术 。 术 中 切除 的 混浊 角膜 可 做 病理 检察 。 


Buckler 1 综合 征 


译名 : 布 克 勒 尔 综合 征 1 型 

别名 :角膜 斑点 状 营养 不 良 症 ;名 家 族 
性 遗传 性 角膜 营养 障碍 (斑点 型 ) ;@ 斑 点 状 角 
膜 变性 ; @Groenouw 综合 征 工 型 ; © Groe- 
nouw 斑点 状 角膜 营养 不 良 综合 征 1 型 ;@ 
Fehr 斑点 状 角膜 营养 不 良 。 

概要 :1890 年 Groenouw 介绍 本 病 , 较 少 
见 。 好 发 于 儿童 , 常 在 10 岁 前 出 现 症状 ,10 岁 
后 开始 进展 , 呈 进 行 性 视力 明显 减退 ,30 一 40 
岁 接近 失明 。 

病因 病理 :病因 不 清 ,为 常 染色 体 隐 性 遗 
传 ,病理 见 角膜 小 体 有 粘 多 糖 积 聚 ,实质 层 板 
层 粘 液 变性 ,实质 层 细胞 消失 。 

眼 部 特征 :进行 性 视力 减退 ,整个 角膜 呈 
散在 的 界线 不 清 的 淡 灰 色 不 透明 斑点 ,在 角膜 
中 央 区 特别 密集 ,斑点 位 于 实质 层 的 浅 层 与 中 
层 内 。 逐 渐 发 展 至 全 实质 层 受 侵 ,最 后 可 达 角 
膜 边 缘 部 ,晚期 角膜 表面 不 平 ,厚薄 不 均 , 知 觉 
减退 。 

全 身 特征 :实验 室 检查 , 尿 中 缺少 酸性 粘 
多 糖 。 

治疗 :视力 明显 障碍 时 ,可 行 角膜 移植 术 。 
术 中 切除 之 混浊 角膜 可 做 病理 检察 。 


Buckler 下 综合 征 


BEG Å FER SKAGEN 
别名 :中 角膜 格子 状 营养 不 良 综合 征 ;加 
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角膜 格子 状 营养 不 良 症 ;@@ 角 膜 格子 样 营养 障 
碍 ;@@ 网 状 角膜 变性 ;@ 网 状 角膜 营养 不 良 ;@ 
格子 状 变性 ;@ 格 状 角膜 炎 ;@@ 家 族 性 遗传 性 
角膜 营养 障碍 ( 格 状 型 );@Dimmer (过 上 默 尔 ) 
角膜 营养 不 良 ; O Haab-Dimmer 综合 征 ;@ 
Biber-Haab-Dimmer 综合 征 。 

概要 : 主要 特点 为 角膜 实质 层 玻璃 样 变 
性 ,最 早 见于 2 岁 患 儿 ;一 般 为 20 一 30 岁 出 现 
症状 ,40 岁 左右 即 可 失明 ,男女 均 可 发 生 ,一 
般 为 单眼 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 清 ,为 常 染 色 体 显 性 遗 
传 。 病 理 见 角膜 实质 层 有 玻璃 样 变性 ,无 粘 多 
糖 积聚, 为 淀粉 样 物质 ,由 角膜 细胞 所 产生 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 旺 进行 性 ,角膜 上 皮 不 平 , 角 
膜 实 质 层 出 现 无 数 微细 格子 状 、 十 字 状 、 蜂 蛛 
网 状 的 灰白 色 混浊 线条 ,混浊 大 部 局 限于 角膜 
中 央 和 周边 部 之 间 , 境 界 清楚 。 

2 病变 可 逐渐 向 周围 扩展 ,但 还 不 到 达 


角膜 缘 。 各 线条 相互 蝠 合 间 有 灰白 色 点 状 混 ， 


刘 , 各 混浊 点 之 间 的 角膜 透明 。 病 变 晚期 因 角 
膜 水 肿 变 厚 ,格子 状 病变 模糊 不 清 。 

3. 因 反 复发 生 糜烂 而 出 现 疼痛 。 

全 身 特征 :无 特殊 表现 。 

治疗 : 行 角膜 移植 术 。 


Burger-Grutz 综合 征 


译名 : 布 一 哥 综 合 征 

别名 :中 特 发 性 高 脂 血 症 ;加 家 族 性 脂 蛋 
白 酶 缺乏 症 ;@ 脂 类 性 肝 脾 肿 大 综合 征 ;@ 脂 
肪 诱发 的 高 血脂 症 ;@ 家 族 性 高 乳 糜 微 粒 血 
症 ;@ 高 脂 蛋白 血 症 I 型 。 

概要 : 主要 特点 为 皮肤 黄色 痛 , 肝 脾 肿 大 
及 血 胆固醇 增高 ,常见 于 肥胖 体型 患者 , 中 年 
发 病 。 

病因 病理 :发 病 机 理 尚 不 清楚 , 常 染色 体 
隐 性 遗传, 脂 蛋白 脂 酶 活性 降低 ,血液 循环 中 
乳 糜 微 粒 的 清除 发 生 障碍 ,在 富 含 网 状 细胞 的 


组 织 中 见 到 泡沫 细胞 。 

眼 部 特征 : 

L 眼 瞪 黄色 瘤 ,结膜 颜色 发 暗 , 旦 灰白 
色 。 

2. 角膜 脂肪 性 病变 ,角膜 实质 层 局 限 性 
或 弥漫 性 混 沁 呈 黄色 分 布 于 角膜 中 央 或 周边 
部 。 常 可 见 角膜 新 生 血管 ,前 房 胆固醇 结晶 。 

3. 视 和 乳头 色调 发 暗 , 血管 普遍 呈 黄 白 或 
灰白 色 , 血 管 旁 白 畏 ,视网膜 颜色 可 呈 黄 色 、 奶 
油 色 或 巧克力 色 ( 根 据 血 中 脂肪 成 份 的 多 少 而 
不 同 )。 

全 身 特征 : 

1. 儿童 开始 摄 入 脂肪 时 即 腹部 疼痛 、 不 
适 、 厌 食 ,可 伴 发 热 。 

2. 肝 脾 肿 大 , 脾 区 触 痛 。 

3. 皮肤 黄色 瘤 ,可 出 现 于 任何 部 位 。 
| ”4. 血 胆固醇 和 三 酸 甘油 脂 增高 , 摄 入 脂 
肪 可 引起 发 作 。 发 作 期 白细胞 上 升 。 肝 功能 正 
常 。 

治疗 :减少 食物 的 脂肪 含量 ,用 中 链 脂肪 
酸 的 甘油 脂 代 蔡 普通 脂肪 。 


Burnett 综合 征 


译名 :布朗 特 综合 征 

别名 :四 人 饮 乳 者 综合 征 ;四 碱 性 乳 综合 征 ; 
图 乳 中 毒 综合 征 ;@@ 病 理性 镍 化 综合 征 ; 加 
Cope 综合 征 。 

概要 : 早 在 本 世纪 初 ,Sippy 就 提倡 用 牛 
奶 和 碱 性 药物 治疗 消化 性 演 疡 。1936 年 Cope 
报告 了 因 治疗 消化 性 溃疡 而 服用 大 量 碱 性 药 
物 的 病人 ,出 现 肾脏 损害 、 带 状 角膜 病 等 钙 盐 
沉积 症 的 病例 ,并 称 作 Cope 综合 征 。 至 1949 
年 Burnett 报告 了 6 例 因 长 期 ,大 量 摄取 牛奶 
和 碱 性 药物 ,而 导致 高 钙 血 症 和 碱 中 毒 以 及 肾 
功能 衰竭 ,从 而 引起 了 人 们 的 注意 。 此 后 将 本 
E 称 为 AG A iE (Milk 一 Alkali 
Syndrome). 临床 可 分 三 型 : (1) 急性 型 
(Mcmillan 综合 征 ); (2) 亚 急性 型 (Cope 综合 
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征 );(3) 慢 性 型 (Burnett 综合 征 )。 女 性 发 病 多 
于 男性 ,无 年 龄 差别 。 

病因 病理 :长 期 服用 碱 性 药物 及 饮用 乳 制 
品 ,在 治疗 消化 性 溃疡 病 的 过 程 中 ,可 导致 本 
征 。 摄 取 牛 奶 ,在 于 提供 易 消 化 的 食物 , 又 借 牛 
奶 含 钙 量 较 多 以 保护 泪 疡 创面 ,利于 综合 治 
疗 。 但 在 长 期 摄取 牛奶 的 同时 ,服用 碳酸 局 等 
药物 ,使 体内 钙 池 扩大 , 钙 沉 积 于 不 同 组 织 ,使 
肾脏 发 生 钙 化 ,引起 肾 小 管 进行 性 变 而 发 生 肾 
功能 不 全 。 代 谢 性 碱 中 毒 和 频繁 呕吐 ,可 引起 
低 血 钾 , 再 加 上 多 尿 ,使 血循环 量 减少 ,造成 肾 
功能 进一步 恶化 。 

眼 部 特征 ;角膜 钙 质 沉着 最 常见 ,在 瞪 裂 
部 位 的 角膜 出 现 带 状 混 浊 , 或 在 角膜 边缘 出 现 
钙 质 斑点 ,甚至 整个 角膜 发 生 钙 质 沉着 , 钙 质 
多 沉积 在 角膜 浅 实质 层 , 另 外 尚 可 有 了 眼 瞪 皮 肤 
松弛 ,结膜 炎 及 结膜 结石 等 。 

全 身 特征 ， 

1. 华 息 感 ,头痛 ,食欲 差 , 口 渴 , 多 饮 ,多 
尿 ,恶心 呕吐 ,便秘 。 

2. 皮肤 苍白 ,脱水 象 , 嗜睡、 昏迷 或 精神 
错乱 。 

3. 代谢 性 碱 中 毒 表现 , 肌 无 力 ,呼吸 缓 
慢 , 腿 反射 戚 低 。 

4 尿 比重 低 ,蛋白 尿 , 偶 有 血尿 , 血 PH 
值 增高 , 血 钙 高 , 血 二 氧化 碳 结合 力 及 尿素 氨 
升 高 ,X 线 检查 可 证 实 肾 小 管 钙 盐 沉积 症 。 

鉴别 诊断 : 

本 征 应 与 其 他 高 钙 血 症 相 鉴 别 :D 原 发 性 
甲状 旁 腺 功能 亢进 ;@ 结 节 病 ;四 维生素 D 中 
HORM: OTTER N A E. ET 
询问 病史 ,如 有 过 大 量 服用 维生素 D 和 长 期 
大 量 摄 入 牛奶 和 残 性 药物 的 病史 ,应 引起 注 
意 。 

治疗 ， 

1. 早期 停 用 牛奶 和 碱 性 药物 , 静 注 氧化 
钠 , 低 钙 饮食 ,症状 即 能 迅速 改善 。 

2. 溃疡 病 较 顽固 者 ,并 有 手术 适应 症 时 ， 
应 及 早 手术 。 


3. 本 征 的 预后 取决 于 肾脏 受 损 的 程度 . 
Caffey 综合 征 


译名 : 卡 非 综 合 征 

别名 :外 要 儿 骨 皮质 肥厚 综合 征 ;加 婴儿 
骨 皮 质 增殖 ;@ 增 生性 骨 肥 大 综合 征 ;@ 增 生 
性 骨膜 肥厚 综合 征 ;@@ 骨 膜 下 骨 皮 质 肥 厚 ;@ 
Caffey 病 ; 7 Caffey-Smith 综合 征 ;@Caffey- 
Silverman 综合 征 ;加 Smith-Caffey RA tE: 
De Toni-Silverman-Caffey 综合 征 ; 四 Roske- 
De Toni-Caffey 综合 征 。 

概要 :1945 年 Caffey 报道 本 征 ,好 发 于 女 
性 , 患 儿 在 出 生 后 3 个 月 内 发 生 软 组 织 肿胀 ， 
并 有 广泛 的 皮质 性 骨 肥厚 和 急性 结膜 炎 ,可 于 
数 周 或 数 月 内 自行 消退 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 常 染 色 体 显 人 性 遗传 ， 
可 能 为 胶原 性 疾病 或 病毒 性 感染 所 致 ,病理 检 
查 见 急 性 期 骨膜 政 松 及 骨 皮 质 增 厚 , 胶 样 改 
变 , 丝 分 裂 像 ,晚期 则 出 现 纤维 化 样 改变 。 

眼 部 特征 :眼眶 周围 水 肿 和 压痛 , 单 侧 或 
双 侧 一 过 性 眼球 突出 , 轻 度 结膜 炎 。 

全 身 特征 ， 

1. 发 热 , 骨 皮 质 肥厚 处 肿胀 触 痛 ,受累 骨 
运动 受 限 。 产 生 假 性 麻痹 , 颌 面部 以 及 身体 其 
他 部 位 突然 肿胀 。 

2. 可 见 胸膜 炎 , 啊 下 困难 。 

3 实验 室 检查 可 有 贫血 ,中 性 粒 细胞 增 
高 血沉 及 磷酸 酶 增高 ,X 线 检查 见 头颅 骨 、 下 
颌 骨 、 锁 骨 、 肩 有利 骨 肋骨 及 四 肢 骨 皮质 肥厚 。 
急性 期 过 后 仍 遗 留 增 厚 或 斑点 状 硬化 。 

治疗 :对 症 处 理 , 皮 质 类 固 醇 激素 可 缓解 
症状 。 病 程 长 短 不 一 , 数 周至 数 年 ,罕有 致死 。 


Cairns 综合 征 
别名 :结核 性 蛛网 膜 炎 一 脑 积 水 综合 征 。 


概要 :本 征 见于 脑膜 炎 后 遗 症 的 儿童 , 症 
状 类 似 后 颅 窝 肿 物 。 
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病因 病理 : 由 于 结核 性 脑膜 炎 后 的 慢性 蛛 
网 膜 炎 或 其 他 类 型 脑膜 炎 , 引 起 的 颅 内 软 脑膜 
粘连 。 病 理 检查 ,后 颅 窝 及 视 交叉 上 粘连 性 软 
脑膜 炎 , 蛛 网 膜 增 厚 伴 慢性 炎 细胞 反应 ,累及 
脑 皮质 者 少见 。 

眼 部 特征 :视力 损害 ,视野 缺损 ( 视 交 叉 病 
变 )。 

全 身 特征 : 

1. 交通 性 或 非 交 通 性 脑 积 水 。 

2. 大 脑 皮质 病变 的 局 灶 性 症状 。 

3. 脑室 造影 ,头颅 CT 有 助 诊断 。 

治疗 :对 症 治疗 ,病变 局 限时 可 手术 。 


Canalis Opticus 综合 征 


译名 :视神经 管 综合 征 

概要 :本 病 为 头 部 钝 挫伤 后 引起 的 视力 受 
损 ,但 并 未 直接 累及 眼 部 ,不 伴 视 神经 压迫 症 
状 , 眶 顶部 或 视神经 管 骨折 并 非 为 本 综合 征 的 
必要 条 件 , 行 视神经 管 减 压 术 不 能 改善 其 预后 
状况 。 

病因 病理 : 主要 是 额 部 受伤 震动 ,导致 视 
神经 固定 部 分 的 突然 伸展 所 致 病理 见 管内 
段 、 颅 内 段 视神经 交叉 处 神经 纤维 有 坏死 。 

眼 部 特征 : 眼 部 未 直接 受累 , 眶 上 壁 及 视 
神经 孔 亦 无 骨折 ,但 可 有 单 侧 或 双 侧 可 道 与 不 
TAER ,瞳孔 光 反 应 消失 。 

全 身 特征 : 头 、 额 部 能 挫伤 

治疗 ， 

1. 血管 扩张 剂 改善 血循环 ,如 要 拉 苏 林 ， 
654 一 2. 或 复方 樟 柳 碱 , 球 后 或 枝 浅 动脉 旁 注 
射 。 

2. 大 量 维生素 类 药物 口服 或 注射 。 


Canavan 综合 征 


译名 : 卡 纳 万 综合 征 
别名 :四 脑 白质 海绵 状 变性 综合 征 ;@ 白 
质 海绵 状 变性 综合 征 ;加 神经 系统 海绵 状 退 行 i 


性 变性 综合 征 ;@Canavan 病 ;@Van. Bogaert- 
Bertrand 综合 征 。 

概要 :1931 年 ,Canavan 首先 报告 本 病 . E 
要 特征 是 进行 性 头 围 增 大 , 中枢 神 经 系统 功能 
快速 减退 ,犹太 裔 儿童 中 发 病 率 高 。 

病因 病理 ,病因 未 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 


| 病变 主要 在 脑 皮质 深层 与 白质 浅 层 ,其 中 包括 


弓 状 纤维 , 呈 海 绵 状 退行 性 变 。 病 理 检查 可 见 


| 有 严重 脑 水 肿 ,体积 增 大 , 变 软 , 脑 皮层 原 浆 性 
星 形 细胞 高 度 水 肿 , 并 有 空 泡 形成 , 脑 白质 、 基 


底 节 和 小 脑 多 发 性 小 襄 腔 ,晚期 有 严重 的 脱 髓 
蒜 及 胶 质 增生 . 

眼 部 特征 : 

1. 患 儿 生 后 尚 有 视力 ,能 注视 物体 , 强 光 
刺激 可 引起 惊厥 ,1 岁 后 视力 逐渐 下 降 ,2 岁 后 
BIER. 

2. 眼底 可 见 视盘 边界 欠 清 , 色 苍 白 , 动 、 
静脉 血管 细 等 视神经 萎缩 的 特征 .一般 黄斑 部 
无 特殊 病变 。 

全 身 特征 : 

1. 婴儿 期 起 病 ( 一 般 在 2 一 9 个 月 ) ,进展 
迅速 。 生 后 两 个 月 内 即 可 有 呕吐、 哺乳 困难 ,1 
岁 后 肌 张 力 增加 , 进行 性 痴呆 ,肢体 松弛 , 惊 
BK FLENG HR. 

2. 随 着 病情 发 展 , 头 围 进行 性 增 大 ,颅骨 
骨 颖 分开 。 多 在 4 岁 前 死亡 。 

治疗 :对 症 处 理 , 无 特殊 治疗 。 


Capgra 综合 征 


别名 :中 双 幻 觉 综 合 征 ;加 双重 错觉 综合 
征 ;@ 双 重 幻像 综合 征 ;双人 综合 征 ;加 @ 易 人 
综合 征 ;@ 不 认识 一 识别 错误 综合 征 。 

概要 :精神 病 的 妄想 型 , 主要 特征 为 思维 
混乱 ,对 认识 的 人 识别 错误 或 不 认识 ,而 且 认 
为 在 其 面前 的 人 是 两 个 人 .患者 的 幻觉 仅见 到 
其 最 熟悉 或 对 患者 是 有 影响 的 人 时 发 生 .多 见 
于 女性 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 可 能 是 功能 性 疾患 。 


BRAGE 
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眼 部 特征 : 眼 部 并 无 器 质 性 损害 ,只 是 有 
双人 幻觉 ,对 以 前 认识 的 人 不 能 认 出 ,可 有 色 
觉 障碍 。 

全 身 特征 : 

1. 常 有 固定 的 妄想 , 且 常 与 幻觉 混杂 , 错 
URERA. 

2. 个 别 患 者 可 有 脑 电 图 阵 发 性 慢 波 , 脑 
室 造影 及 CT 检查 提示 脑 萎缩 

治疗 :选用 抗 精神 病 药 物 , 多 可 使 错觉 消 
失 。 


Carotid Artery System Ischemia 


综合 征 


译名 : 颈 动 脉 系统 缺 血 综合 征 

别名 :@D 颈 动脉 供血 不 足 综合 征 ; 四 颈 动 
脉 功能 不 足 综合 征 ;@ 颈 动脉 阻塞 综合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 暂时 性 单眼 视力 丧失 ， 
对 侧 偏 次 或 半 侧 感觉 障碍 ,失语 及 精神 紊乱 。 


由 于 血管 阻塞 疾病 的 早期 体征 常 出 现 于 眼底 | 


的 改变 , 颈 动脉 的 分 支 阻塞 , 可 能 引起 视网膜 
动脉 相应 改变 ,尤其 视网膜 动脉 压力 减低 , 表 
明 颈 动脉 压力 低 , 从 而 提示 阻塞 性 疾病 来 源 于 
颈 动 脉 系统 ,多 见于 男性 ,发 病 于 50 一 70 岁 之 
间 ， 

病因 病理 :由 多 种 原因 引起 ,如 微小 栓 子 


(胆固醇 结晶 、 纤 维 素 或 血小板 凝聚 块 等 ) , 非 | 


特异 性 动脉 炎 , 动 脉 被 肿 物 或 疗 痕 性 压迫 及 动 
脉 粥 样 硬化 班 等 。 

眼 部 特征 : 患 侧 一 过 性 无 痛 性 视力 丧失 
(此 为 本 征 的 突出 特点 ) , 一 过 性 眼 部 灼热 感 及 
VEE. 光 视 症 , 偏 盲 。 视网膜 血管 梗塞 ,视网膜 
动脉 可 见 闪 亮 的 胆固醇 斑点 ,视神经 萎缩 。 

全 身 特 征 : 

1. 常 突 发 短暂 性 脑 缺 血 ,对 侧 上 、 下 肢体 
软弱 无 力 , 半 侧 感觉 障碍 ,精神 错乱 及 语言 障 
碍 。 

2. BAAM ER RE RENE. 


治疗 :病因 治疗 ,如 复方 樟 柳 碱 1 号 球 后 
| 注射 ,同时 在 患 侧 颈 动脉 旁 注射 ,对 改善 循环 
有 显著 效果 。 


| Carpenter 综合 征 


| sl JR OD MALKA E. 
| 概要 :本 征 发 生 与 Apert 综合 征 和 Lau- 
rence-Moon-Biedl 综合 征 有 关 , 而 遗传 特征 相 
| 异 。 主 要 特征 为 尖 头 ,多 指 (由 ) 伴 并 中。 

病因 病理 :病因 未明 ,为 军 见 的 常 染色 体 
隐 性 遗传 性 疾患 。 

眼 部 特征 : 眶 距 增 宽 , 眼 球 突出 ,斜视 。 

全 身 特征 : 

1. 精神 发 育 不 全 , 尖 头 ,特殊 面容 . 轻 度 
JER. 
| 。 2 并 指 (主要 是 第 3 一 4 措 ), 短 中 节 指 
( 幅 ) 骨 , 轴 前 性 多 指 ( 趾 ) 伴 并 指 , 休 外 翻 , 足 内 
H. 
| 3 先天 性 心脏 病 . 生 殖 腺 发 育 不 全 。 
治疗 :无 特殊 疗法 ,如 可 能 可 手术 矫形 。 


Carr-Barr-Plunknett 
综合 征 


别名 :@ 四 X 染色 体 综合 征 ;@X 四 体 综 
合 征 ;@48(X X X X ) 综 合 征 ;@X X X X 综 
合 征 ;@Carter 综合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 颜面 畸形 ,卵巢 发 育 不 
全 及 原 发 性 闭经 。 

病因 病理 :性 染色 体 异常 , 核 型 分 析 为 
48, XXXX。 
| 眼 部 特征 :双眼 距离 略 宽 , OL PÅ AEE IE 
| ZIME: 

1. 卵 国 型 脸 , 颜 面 中 部 发 育 不 全 ,小 下 
颌 .或 为 先天 愚 型 面容 。 

2. 精神 发 育 不 全 ,智力 商 低下 (平均 智商 
155). 
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3. 卵巢 发 育 不 全 ,月 经 周期 不 规则 , 原 发 
性 闭经 (也 有 少数 为 月 经 正常 )。 

4. BERTE JA DEE DRRR, 
BF ERE B h. 

5 染色 体检 查 有 助 诊 断 。 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Carson 综合 征 


译名 : 卡 森 综合 征 

别名 :@D 高 胱 氨 酸 尿 综合 征 ; 四 同型 胱 胺 
酸 尿 症 ;@Field 综合 征 ; OCarson-Neill 综合 
征 。 

概要 ;1962 年 ,Carson 和 Neill 首先 报道 
本 病 ,主要 特征 为 智力 低下 ,骨骼 异常 , 尿 中 高 
胱 氨 酸 增加 及 唱 体 脱位 .发 病 年 龄 一 般 不 超过 
25 岁 。 为 一 种 遗传 性 代谢 障碍 疾病 . 1978 年 ， 
国内 裴 琼 华 等 首先 报道 了 二 兄妹 同 患 此 病 的 
病例 。 

病因 病理 : 常 染 色 体 隐 性 遗传 ,父母 常 为 
近亲 结婚 。 由 于 先天 性 含 硫 氨 基 酸 的 代谢 障 
碍 ,体内 因 缺 乏 丙 氨 酸 、 丁 氨 酸 、 硫 醚 合 酶 ,使 
血浆 蛋氨酸 含量 增加 。 故 出 现 高 胱 氮 酸 尿 症 。 

眼 部 特征 : 

1. 常 有 晶体 向 下 方 及 鼻 侧 脱位 , 约 占 
60 一 90% ,可 引起 眼 压 升 高 。 


2. 高 度 近视 ,小 眼球 . 蓝 巩 膜 .斜视 . 夜 | 


BR AE. 
3. 近视 性 视网膜 变性 ,格子 状 视网膜 变 
性 ,视网膜 赛 样 变性 ,脉络 膜 视 网 膜 炎 ,视网膜 
脱离 ,视网膜 中 央 静 脉 血栓 形成 ,视神经 萎缩。 
全 身 特征 ， 
L 智力 低下 ,精神 分 裂 症 ,语言 发 育 迟 
REE. BK LEESE. 
2 毛发 稀少 粗糙 , 面 类 潮红 ,四 肢 皮肤 可 
见 网 状 青 班 。 
OG APERE WHA BSD ETE 0 
BARE TEIE HS FIA RE 
år. $ 


4 血小板 粘 稠度 高 ,血压 高 ,动脉 血栓 。 

5. ih BR RPT HL MER» 
血浆 中 蛋氨酸 含量 增加 。 以 Beckman 自动 分 
析 仪 行 氨基 酸 分 析 及 硝 基 普 鲁 酸 钠 试验 ,可 鉴 
别 诊 断 。 本 征 与 Marfan 综合 征 相 鉴 别 。 

治疗 : 

1. 内 科 对 症 治疗 : 低 甲 硫 氨 酸 饮食 , 胱 氨 
酸 加 吡 哆 醇 .叶酸 、 抗 凝 剂 及 抗 血 小 板 凝集 剂 
等 ,多 死 于 脑 \ 肺 、 肾 血栓 。 

2. 眼科 可 根据 临床 表现 对 症 治疗 。 


Cat Eye 综合 征 


译名 :猫眼 综合 征 

别名 :猫眼 一 肛门 闭锁 综合 征 ;加 肛门 
闭锁 一 虹膜 缺损 综合 征 ;@ 部 分 三 体型 6 综 
合 征 (Partial Trisomy G Syndrome): Å) 
Schachenmann 综合 征 ; SSchmid-Fraecaro 综 
合 征 。 

概要 :1965 年 ,Schachenmann 报告 本 征 ， 
主要 特征 为 季 直 性 虹膜 缺损 ,肛门 闭锁 。 男 女 
发 病 率 约 为 1 : 3。 眼 部 表现 与 D13 一 15 三 体 
综合 征 相似 ,全 身 特征 则 相对 表现 较 轻 。 

病因 病理 : 一 种 少见 的 染色 体 异常 ,由 于 
D 组 或 G 组 多 了 一 条 和 染 色 体 ,荧光 分 带 技术 
证 明 为 22 号 染色 体 长 辟 部 分 三 体型 所 致 ， 

限 部 特征 : 
| 双眼 虹膜 下 方 垂直 性 缺损 ,白内障 , 肪 
络 膜 缺 损 ,视网膜 发 育 不 全 ,类 似 猫眼 。 

2 两 眼 距离 增 宽 , 险 裂 小 而 斜 ( 反 先 天 起 
LER NER RE. 

全 身 特征 : 

L 中 度 智力 障碍 (和 完全 型 22 三 体型 相 
比较 ) 。 

2 肛门 闭锁 为 本 病 的 突出 特征 , 约 50% 
| 患者 有 心脏 缺损 ,为 致死 原因 。 
| 。 3. MELET ENE BE RR 
| 管 。 直肠 阴道 痿 。 
å BREAK PAi ERER 
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节 脱 位 等 。 

5. 智力 低下 。 

治疗 :肛门 闭锁 ,心脏 畸形 可 手术 治疗 , 眼 
部 疾患 可 对 症 处 理 。 


Cerebro-Facio-Reno-Arthro 
Syndactylia 综合 征 


BEG I BA HE OE) TEGE 
合 征 “ 

别名 : 颅 面 一 肾 一 关节 一 并 指 ( 趾 ) 综 合 
fE. 

概要 :主要 特征 是 智力 低下 ,面部 不 对 称 
及 肾脏 发 育 不 全 , 患 儿 出 生 时 即 可 有 跳 指 ,其 
他 异常 在 儿童 期 表现 明显 。 

病因 病理 ,病因 不 明 。 

眼 部 特征 ， 

1. REKNE P AL ERR t 
侧 较 小 且 瞪 裂 向 下 , 脂 滋 性 蛤 缘 炎 。 

2 视力 正常 ,视网膜 周边 部 色素 异常 ,无 
夜 盲 ,正常 视网膜 电流 图 , 轻 度 暗 适 应 减低 , 白 
色 和 有 色 视 野 旦 比例 的 相对 性 缩小 . 

全 身 特征 : 

1. 轻 度 精神 发 育 不 全 ,智商 低下 ,小 头 ， 
枕 部 扁平 , 轻 度 面部 不 对 称 ,用 弓 高 而 狭窄, 耳 
垂 发 育 不 全 和 粘连 ,在 高 频率 时 有 轻 度 听力 
失 。 

2. 双 脚 粗 短 , 跨 指 ( 双 侧 4 一 5 指 和 2 一 3 
BD. 

3. 肾脏 小 , 肾 发 育 不 全 和 慢性 间 质 性 肾 
炎 。 

4. 特 发 性 左 侧 肩 关 节 脱位 , 右 侧 艇 关节 
变形 性 骨 软 骨 炎 , 右 侧 胸 锁 乳 突 肌 萎缩 ,胸部 
过 度 前 突 。 右 恬 部 Perthes 病 。 

5. 脂 滋 性 皮炎 ,皮肤 癣 菌 病 。 面 部、 颈 部 、 
HER BAKTE REE. 

6 实验 室 检查 : 血尿 素 氮 , 肌 村, 碱 性 磷 
酸 酯 酶 和 尿酸 增高 。 


治疗 :对 症 治疗 。 


Cerebro-Oculo-Facio-Skeletal 


综合 征 


译名 : 脑 一 眼 一 面 一 骨骼 综合 征 

别名 :四 大 脑 一 根 一 颜面 一 颅骨 综合 征 ; 
@COFS 综合 征 。 $ 

概要 :1974 年 ,由 Pena 和 Shokei 报告 , 主 
要 特征 为 衰竭 合并 呼吸 道 的 反复 感染 ,出 生 时 
即 有 表现 , 常 在 3 岁 内 死亡 ， 

病因 病理 :先天 性 遗传 性 疾病 ,为 常 染色 
体 隐 性 遗传 .病理 可 见 大 脑 皮 质 下 弥散 性 胶 质 
增生 ,白质 的 细胞 结构 异常 ， 

眼 部 特征 : 小 瞪 裂 , 小 眼球 ,先天 性 白 内 
i. 

全 身 特征 : 

1. 小 头 畸 形 , 颌 小 , 耳 廓 大 , 鼻 根 部 隆起 。 

2. ET AM å PL] BEHAGE AR 
Ka ie EA B T RA > H OBE) A5 h o 
入 白 发 育 异常 . 偿 外 翻 ,单一 掌 纹 , 足 底 有 纵 行 
WARM. 

3. h FERH h AMS E RE» UL 
张力 减退 ,反复 呼吸 道 感染 。 

4.X HIRA RRK MA, E 
BR AEE. 

鉴别 诊断 :本 征 应 和 Cockayne 综合 征 、 染 
色 体 18 一 三 体 综合 征 , Hanermann-Streiff 综 
合 征 、Seckel 综合 征 相 鉴别 。 

治疗 :无 特殊 疗法 ,预后 差 , 多 在 3 岁 内 死 
Få 


Cestan-Chenais 综合 征 _ 


译名 : 塞 斯 坦 一 切 奈 综合 征 

HÆ: DF ME MALATE 
Avellis 综合 征 ;@Avellis $ Babinskrgvsgeotte 
联合 综合 征 ;@Cestan I AIR AMÅE. 


50 C 


概要 :1902 年 ,Babinski 与 Nageotte 报告 
了 5 例 本 病 患者 , 主要 特征 有 同 侧 软 胆 及 声带 
麻痹 ,对 侧 偏瘫 及 感觉 障碍 。 其 中 1 例 还 进行 
了 户 检 ,发现 病 灶 侧 有 Horner 综合 征 。1903 
年 ,Cestan 和 Chenais 报告 一 例 60 岁 患者 ,发 
现 病 灶 同 侧 有 Horner 综合 征 ,Cestan 通过 对 
该 病例 的 探讨 并 结合 文献 中 的 6 例 进行 分 析 ， 
认为 该 病例 是 在 Avellis 综合 征 的 基础 上 合并 
了 Horner 综合 征 ,而 后 者 又 为 延髓 病 所 累及 。 
1914 年 ,Dejerine 分 析 整 理 了 延髓 病变 所 致 的 
各 综合 征 的 病例 ,指出 本 征 为 延 通 综合 征 
(Babinski-Nageotte Syndrome) 与 延髓 后 橄榄 
综合 征 (Avellis’ Syndrome) HRA. 

病因 病理 :由 于 延 崩 外 侧 、 椎 动脉 分 出 小 
脑 后 下 动脉 和 痛 体 前 动脉 之 前 的 一 段 血 管 发 | 
生病 变 ,而 累及 包括 迷走 神经 , 舌 下 神经 、 副 神 | 
经 核 , 交感 神经 纤维 、 绳 状 体 ,Deirers 核 . 三 叉 | 
神经 痛 髓 核 , 消 储 丘 脑 束 以 及 部 分 锥 体 束 ,从 
而 导致 症状 广泛 ,变化 多 端 。 引 起 本 病 的 病因 
有 :血管 障碍 ,肿瘤 ,炎症 、 延 崩 空 洞 症 ,多 发 性 
硬化 症 。 

眼 部 特征 :受累 侧 眼球 震 烙 ,眼球 町 陷 ,上 
瞪 下 垂 ,瞳孔 缩小 。 

全 身 特征 : 

1. 躯体 向 病灶 侧 偏 斜 ,对 侧 小 脑 性 半 侧 
共 济 运动 失调 ( 绳 状 体 受 损 所 致 ) 。 

2. 病 侧 软 胆 及 声带 、 咽 壁 \ 喉 头 麻痹 , 面 
部 痛觉 及 温 觉 疼 失 ( 系 三 叉 神经 月 伍 核 与 迷走 
神经 受累 所 产生 ) 。 

3. 冰 储 丘脑 束 及 部 分 锥 体 束 受累 , 出现 
对 侧 肢 体 轻 度 偏瘫 , 对 侧 肢体 痛觉 温 觉 消失 。 

监 别 诊断 ; 

1. Babinski 一 Nageotte 综合 征 。 此 病 也 有 
迷走 神经 核 与 副 神 经 核 受 累 , 但 病 损 轻 微 , 故 
EG Ep EGET FT 
在 短 时 间 内 迅速 恢复 。 

2. Wallenberg 综合 征 。 该 征 的 对 侧 锥 体 束 受 损 
较 Cestan-Chenais 综合 征 轻微 ,可 做 鉴别 。 
3. Avells 综合 征 。 该 征 缺 乏 Homer 综合 


征 的 表现 , 故 鉴 别 不 难 。 

治疗 : 

L 可 行 椎 动脉 造影 , 同位 素 扫描 ,CT 等 
检查 明确 诊断 。 

2. 对 诱发 本 征 的 各 种 疾病 , 视 病因 不 同 
可 采取 不 同治 疗 措施 。 


Chandler 综合 征 
译名 : 森 德 莱 综 合 征 。 


概要 :1956 年 ,Chandler 首先 报道 本 征 ， 
主要 症状 为 角膜 内 皮 病变 ,虹膜 实质 轻 度 萎缩 


| 及 继 发 性 青光眼 。 


病因 病理 :病因 不 明 , Verhoeff 认为 与 原 
发 性 脉络 膜 萎缩 及 脉络 膜 缺损 有 相似 之 处 ,可 
能 由 于 血管 闭塞 缺 血 而 引起 虹膜 萎缩 ,病理 见 
角膜 内 皮 细 胞 跨越 前 房 角 向 虹膜 表面 延伸 ， 角 
膜 内 皮 细胞 增生 而 形成 角膜 后 的 特殊 改变 。 

眼 部 特征 : 

1. 角膜 内 皮 变 性 ,角膜 水 肿 , 所 有 病例 的 
角膜 后 面 都 有 特殊 的 细小 点 状 改变 , 贺 椎 角膜 
(个别 病例 ) ,虹膜 轻 度 萎缩 。 虹 膜 周边 前 粘连 


| 或 虹膜 表面 膜 形成 ,覆盖 房 角 ,使 前 房 角 闭塞 ， 


影响 房 水 流出 。 
2. 继 发 性 青光眼 ,瞳孔 移 位 。 
全 身 特征 : 同 侧 偏 头痛 、 恶 心 .呕吐 ,不 适 
等 。 
治疗 :对 症 处 理 
1. 如 药物 降 眼 压 效果 不 佳 ,应 尽早 施行 
抗 青光眼 手术 治疗 ,以 防止 对 角膜 产生 不 可 道 
转 的 损害 。 可 试 戴 角 膜 接触 镜 , 以 缓解 大 泡 性 
角膜 病变 。 
2. 高 渗 药 物 ,如 50% 葡 萄 糖 ,点 眼 消除 水 
肿 。 


Charcot I 综合 征 


别名 :Charcot 三 联 征 。 
概要 :本 征 可 作为 多 发 性 硬化 的 特征 , 仅 
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见于 长 期 慢性 进展 性 病例 。 

病因 病理 :病因 不 同 ,认为 是 多 发 性 硬化 
的 病征 。 

眼 部 特征 :眼球 震 炎 。 

全 身 特征 : 断 续 言语 ,意向 震 同 (仅见 于 典 
型 病例 )。 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Charcot-Marie-Tooth 
综合 征 


译名 : 夏 一 马 一 图 综合 征 

别名 :加 进行 性 神经 性 肌 萎缩 症 ; @ 腓 骨 
IL Å 4 KE (Peroneal muscular atrophyl) ; © 
HEER s OEIT HERNE EAE 
症 ;@@ 进 行 性 神经 肌肉 萎缩 (Progressive neu- 
romuscular atrophy); © Wf tE H EMEA 
症 ;@ 遗 传 性 神经 原 性 肌 获 缩 ;@Charcot- 
Marie-Tooth 病 ;@Tooth 综合 征 。 

概要 :1886 年 ,法 国医 师 Charcot-Marie、 
英国 医师 Tooth 各 自 单独 报道 了 本 病 , 至 
1966 年 ,Becker 统计 了 文献 报道 的 586 例 。 国 
内 1959 年 首次 报道 ,至 1986 年 底 已 有 66 例 。 
本 征 特征 有 四 肢 肌 肉 慢性 进行 性 萎缩 , 下肢 袜 
套 样 感觉 障碍 及 腿 反 射 消失 ,多 伴 有 了 眼 部 疾 
患 ,发 病 年 龄 在 10 一 20 岁 ,90% 为 20 岁 以 前 
的 儿童 和 少年 , 男 多 于 女 。 本 病 可 根据 病理 改 
变 和 神经 传导 速度 结果 分 二 型 。 

病因 病理 :80%% 为 遗传 性 ,其 方式 有 常 染 
色 体 显 性 、 隐 性 遗传 .X 连锁 隐 性 、 显 性 遗传 
一 般 认 为 由 于 周围 神经 的 雪 旺 细胞 或 轴 索 的 
遗传 性 缺陷 所 致 ,近年 来 有 人 认为 与 免疫 有 
关 , 特 别 是 与 选择 性 IgA 缺乏 有 关 。 

眼 部 特征 ， 

1. 眼 肌 麻 靖 ,眼球 震 题 ,瞳孔 运动 障碍 和 
角膜 知觉 减退 。 

2. 原 发 性 视神经 萎缩 ,视网膜 变性 。 也 可 
有 双 侧 黄斑 发 育 不 良 .国内 曾 有 学 者 报道 本 病 


伴 有 眼球 突出 及 开 角 型 青光眼 病例 。 

全 身 特 征 : 

1. 发 病 初期 表现 为 双 下 肢 无 力 ,行走 困 
难 ,逐渐 肌 萎 缩 ,由 胜 骨 肌 等 逐渐 上 行 , 但 一 般 
不 超过 下 肢 的 1/3。 数 年 后 上 上 肢 发 生 类 似 下 肢 
的 萎缩 ,但 一 般 不 超过 肘 关节 。 

2. 约 占 1/5 的 病例 出 现 四 肢 林 端 的 感觉 
障碍 , 踩 、 妥 反射 消失 ,病情 进展 缓慢 ,罕有 功 
能 完全 丧失 者 。 

3 肌 电 图 呈 失 神经 支配 征象 ,神经 传导 
速度 减 慢 。 

治疗 :无 特殊 治疗 ,可 采用 综合 治疗 方法 ， 
口服 维生素 类 ,如 维生素 ,维生素 B 等 ,神经 
营养 药 如 三 磷酸 腺 苷 、 辅 酶 A。 


Charcot-Wilbrand 综合 征 


译名 : 查 一 维 综合 征 

别名 :视觉 失 认 综合 征 ;@ 大 脑 后 动脉 
闭锁 综合 征 ;@ 大 脑 后 动脉 阻塞 征 。 

概要 :本 病 特 征 为 视觉 丧 失 , 视 觉 形象 回 
忆 能 力 丧 失 , 梦 境 视觉 影像 消失 。 

病因 病理 :由 于 优势 大 脑 半球 的 大 脑 后 动 
脉 部 分 阻塞 所 致 ,也 可 见于 角 回 的 病变 。 

眼 部 特征 : 

视 路 无 损害 ,能 清楚 看 到 物体 ,但 丧失 了 
辨认 外 界 人 物 的 能 力 , 即 视觉 失 认 症 。 不 能 识 
别 形象 .面容 ,地 形 及 颜色 ,失去 了 视 像 回 忆 能 
力 。 空间 定向 障碍 。 

全 身 特征 : 

1. 患者 往往 对 图 画 的 记忆 力 丧 失 , 在 阅 
读 时 以 口 层 ,舌头 活动 来 补偿 视觉 记忆 的 缺 
陷 。 

2 书写 不 能 , 偶 伴 角 回 综合 征 。 

3. 脑 动脉 血管 造影 , 可 以 观察 大 脑 后 动 
脉 阻 塞 的 部 位 和 状态 。 

治疗 :可 施行 抗 血栓 治疗 , 主要 为 脑 神经 
科 治 疗 。 
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Charlin 综合 征 


译名 : 查 林 综 合 征 

别名 : 〇 D 鼻 睫 状 神经 综合 征 (Nasociliarg 
nerve Syndrome); ORMARA TE GBRAK 
综合 征 。 

概要 :1931 年 ,Charlin 报道 本 征 ,主要 特 
点 是 鼻 液 溢 , 眼 前 部 炎 性 病变 及 单 侧 眼 内 紫 部 
神经 痛 。 

病因 病理 :由 三 叉 神经 眼 支 的 细 睫 状 神经 
KENS. ET h FERAE DEAN, A 
经 的 血管 性 压迫 ,酒精 及 烟 中 毒 等 。 

眼 部 特征 : 

1. 常 突然 发 病 , 一 侧 剖 、 眼 内 紫 角 及 眼眶 
深部 烧灼 样 或 刀 割 样 剧 痛 ( 偶 有 双 侧 发 生 ) . 眼 
瞪 痉 挛 , 眼 球 压痛 ,少数 病例 有 上 了 瞪 轻 度 炎 性 
肿胀 

2. 着 明 流泪 ,结膜 充血 ,角膜 溃疡 及 虹膜 
炎 , 前 房 积 脓 ， 个 别 可 发 生 青光眼 。 

全 身 特征 ， 

1. 发 作 时 引起 的 疼痛 程度 和 炎症 的 轻重 
不 成 正比 。 

2. 田 溢 ,鼻炎 ,剧烈 的 鼻翼 疼痛 , 压 之 更 
E. 

3. ADER EHYA ERRE TT A ERA 
痛 和 筛 前 神经 痛 , 根 据 神经 损害 可 有 三 个 典型 
RAJA AG DA EAS ARE I AE 
FEE B PESE FT PEA AA ODA GOE BEL 
塞 ,眼前 部 炎症 及 恶心 呕吐 、 流 涕 .下 鼻甲 前 部 
痛觉 过 敏和 充血 ,发 作 持续 数 分 钟 至 一 天 。 

4. 可 卡 因 治疗 试验 :在 鼻 粘 膜 涂 以 可 卡 
因 , 眼 部 疼痛 立即 消失 ,此 试验 阳性 ,诊断 即 可 
确立 。 

治疗 :对 症 治疗 。 


Chediak-Higashi 综合 征 


译名 : 柯 一 里 综合 征 


别名 :@D 腿 皮肤 白化 病 ;@ 白 细胞 异常 一 
白化 病 综合 征 ;@ 遗 传 性 白细胞 颗粒 异常 综合 
征 ;@ 先 天 性 白细胞 颗粒 异常 综合 征 ;全 Che- 
diak 一 东 氏 色素 缺乏 易 感性 增高 综合 征 ; © 
Begnez-Cesar 综合 征 ;@Chediak-Stei-nbrinck- 
Higashi 综合 征 。 

概要 : 1948 年 , Steinbrinck 发 现 本 病 ; 
1952 年 古巴 医师 Chediak 有 报道 ;1954 年 Hi- 
gashi 发 现 本 病 患 儿 白细胞 颗粒 异常 ;1972 年 
Koot 证 明了 患者 血 中 白细胞 吞噬 功能 良好 ， 
但 杀菌 活性 有 缺陷 。1983 年 有 学 者 曾 报道 一 
例 青 年 女性 患者 。 本 征 罕见 ,主要 表现 为 假 白 
化 病 ,其 特征 是 皮肤 色素 异常 并 伴 有 异常 的 白 
细胞 包涵 体 , 幼儿 发 病 约 有 46% 为 近亲 结婚 。 
为 此 ,对 于 血液 发 育 异 常 的 白化 病 ,应 考虑 到 
本 病 ,因为 白细胞 的 改变 是 诊断 本 病 的 主要 依 
据 。 

病因 病理 :为 常 染 包 体 隐 性 遗传 ,先天 性 
免疫 缺陷 病 的 一 种 . 因 发 现 患者 白细胞 内 有 巨 
大 的 溶 酶 颗粒 , 酶 性 水 解 酶 磷脂 水 解 酶 、 过 氧 
化 酶 等 异常 溶 酶 颖 粒 综合 在 溶 酶 体 腊 上 , 故 又 
认为 是 一 种 溶 酶 体 疾病 .在 尸检 中 见 脑 血管 周 
围 组 织 及 淋巴 结 \ 脾 胜 等 脏 器 有 未 成 熟 的 淋巴 
细胞 浸润, 在 组 织 细胞 中 有 包涵 体 ,并 具有 脂 
类 成 份 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 部 白化 病 , 长 光 , 过 光 可 有 水 平 性 眼 
球 震 业 ,虹膜 色素 少 而 呈 半 透明 状 , 脉络膜 色 
素 减 少 或 消失 。 视 网 膜 呈 灰 色 ( 眼 底 色素 消 
失 ), 其 血管 狭窄 且 数 目 减少 。 

2. 少数 可 有 上 有 瞪 下 垂 ,外 展 神经 麻痹 , 余 
视 、 瞳 孔 不 等 大 ,视神经 乳头 水 肿 等 。 

3. 角膜 缘 、 虹 膜 ,脉络 膜 ,视网膜 可 见 特 
殊 的 白细胞 包涵 体 ( 本 综合 体 特征 ) ,脉络 膜 有 
未 成 熟 淋巴 细胞 浸润 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 白化 病 ,无 规则 性 , 常 以 光照 暴露 
部 位 明显 ,提示 皮肤 抵抗 力 较 差 ,对 光 反 应 敏 
感 ,皮肤 颜色 为 灰白 或 乳白 色 , 同 时 皮肤 易 合 


眼 综合 征 


并 多 发 性 化 胺 性 感染 ,如 小 及 净 和 溃疡 。 

2. 多 在 5 岁 前 出 现 视神经 系统 疾病 ,如 
惊厥 \ 智 力 迟钝、 小 脑 性 霸 闫 与 辨 距 不 良 等， 

3. 后 期 出 现 贫血 ,血小板 ,中 性 粒 细胞 减 
少 , 肺 门 及 全 身 淋巴 结 肿 大 , 肝 脾 肿 大 ,多 于 
10 岁 前 死 于 严重 感染 性 疾病 。 

治疗 :无 特殊 疗法 ,应 用 日 光 防护 剂 预防 
皮肤 癌变 , 戴 黑 镜 控制 苓 光 。 另 外 预防 感染 和 
提高 机 体 免疫 能 力 ,转移 因子 ,大 量 维生素 C 
可 获得 改善 中 性 粒 细胞 功能 ,重症 者 可 行 脾 切 
除 术 。 仅 少数 患者 可 存活 到 10 岁 以 上 。 


Chromosome = X 综合 征 


译名 :三 X 染色 体 综合 征 

别名 :DJacobs(PA) 综 合 征 ;@Tyiplex 综 
REOX X X 综合 征 ;@ 三 X 女性 综合 征 ; 
回 超 女性 综合 征 ;@ 超 肉 综 合 征 。 

概要 :主要 特征 为 智力 不 全 ,小 头 畸 形 , 生 
殖 机 能 低下 ,在 活着 的 女 婴 中 发 病 率 大 约 为 
1/800, 

病因 病理 :由 于 性 染色 体 异常 所 致 , 额外 
多 了 一 条 X 染色 体 ,通常 是 有 44 个 常 染 色 体 
和 三 个 X 性 染色 体 ,后 者 不 分 离 及 合并 常 染色 
体 三 倍 体 ,口腔 粘膜 涂 片 可 见 两 个 性 染色 体 。 

眼 部 特征 :两 眼 距离 远 , PÅ ME A+ 斜视 ， 
脸 裂 斜 向 外 上 方 。 

全 身 特征 : 

1. 有 1/3 智力 发 育 正常 ,2/3 智力 发 育 不 
全 ,小 头 畸形 , 构 音 障碍 ,高 肚 弓 ,牙齿 排列 异 
常 ,有 时 可 见 精神 分 裂 症 。 

2. 偶 见 生殖 腺 发 育 不 全 ,生殖 机 能 低下 ， 
月 经 异常 , 继 发 性 闭经 ,过 早 绝经 。 

3. 染色 体检 查 可 确定 诊断 。 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Chromosome18 Cycle 综合 征 


译名 :18 一 环 染 色 体 综合 征 
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概要 :主要 特征 是 小 头 、 低 位 耳 及 斜视 。 
病因 病理 :第 18 GREER. 
眼 部 特征 : 瞪 裂 下 斜 ,斜视 。 

全 身 特征 : 

1. 小 头 ,发 际 低 , 耳 壳 变 形 低位 ,中 耳 闭 


2. 短 指 ,并 指 , 趾 重 选 。 
3. ÆRES BEL 
治疗 :无 特效 疗法 。 


Chromosome 18 Partial 
Deletion (Long Arm) 47 {iE 


译名 :染色 体 18( 长 臂 ) 部 分 缺失 综合 征 

别名 :@ 单 体 18( 长 辟 ) 部 分 缺失 综合 征 
(Monosomy 18 (Long arm  Partial deletion 
Syndrome) ; © 18q- 综 合 征 ;@De Grouchy 综 
合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 侏儒 ,小 头 畏 形 ,智力 低 
下 等 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 因 染 色 体 KEK 
约 缺失 1/2 FEL. 

RERE: 

1. PREA GT, BEE GEIR 
REN. 

2. ER OE PR. INA AR H E BE 
孔 , 后 巩膜 葡萄 肿 。 

3. 视 乳 头 斜 位 ,视神经 萎缩 ,非典 型 性 毯 
样 视网膜 变性 ,黄斑 异常 ,青光眼 。 

全 身 特 征 : 

1. 侏儒 ,智力 低下 ,生长 发 育 迟 缓 。 

2. 面 中 部 发 育 不 全 , 头 小 畴 形 ,对 耳 轮 突 
出 。 颌 突出 , 鱼 样 口 。 

3. 纺锤 指 ,指纹 异常 ,一 般 为 螺纹 增多 。 

4. FRED ER HER JA 
TREGE AE. 

治疗 :无 特殊 疗法 ,预后 不 良 。 
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Chromosome 18 Partial 
Deletion (Short Arm) 综合 征 


译名 ”染色体 18( 短 臂 ) 部 分 缺失 综合 征 

别名 :加 单 体 18( 短 臂 ) 部 分 缺失 综合 征 
(Monosomy-18 ( Short arm) partial deletion 
Syndrome) ;@18P 综合 征 。 


概要 : 主要 特征 为 生长 迟缓 ,智力 低下 及 | 


两 眼 相 距 过 远 , 多 见于 女性 。 

病因 病理 :由 于 染色 体 畸 变 , 激 色 体 18 号 
短 辟 部 分 缺失 (18 PI) RE 

眼 部 特征 :两 眼 分 离 过 远 ,内 紫 装 皮 , 蒙 古 
FER LL EFE PH RRE 
MAI) ,瞳孔 移 位 ,角膜 混浊 ,白内障 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 ,迟钝 ,无 嗅 脑 畸形 。 

2 身材 短小 ,先天 性 秃 发 ,运动 性 语言 困 
难 。 . 

3 小 头 畸 形 ,满月 脸 ,下 颌 后 退 ,鼻梁 扁 

平 ,低位 耳 , 齿 发 育 不 全 , 咽 下 困难 。 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Chromosome 22 Partial 
Deletion (Long Arm) 
综合 征 


译名 :染色 体 22( 长 臂 ) 部 分 缺失 综合 征 

别名 :四 22q- 综 合 征 ;@G 组 缺失 综合 征 
I 型 (G-deletion I );@22 号 染色 体 长 臂 部 分 
缺失 综合 征 。 

概要 :先天 性 疾病 。 主 要 特征 为 精神 发 育 
不 全 ,小 头 畸 形 及 智力 低下 。 

病因 病理 :染色 体 G 组 第 22 号 染色 体 长 
臂 部 分 缺失 所 致 

眼 部 特征 :上 了 瞪 下 垂 ,内 紫 装 皮 。 

“ 全 身 特征 : 
1. 严重 的 精神 发 育 不 全 ,智力 低下 。 


2. DNT BE BEEN AR 
H. 

3. 第 2.3 BØ DEG 5 指 恋 曲 , 指 纹 “ 斗 ” 
HO FE HRD. 

4 肌 张 力 减 退 。 

治疗 :无 特效 疗法 。 脸 下 季 可 行 提 上 有 瞪 肌 
缩短 或 县 吊 术 。 


Chromosome 13q- Partial 
Deletion(Long Arm) 综 合 征 


译名 :染色 体 13q-( 长 臂 ) 部 分 缺失 综合 
征 

别名 :13 q- 综 合 征 

概要 :主要 特点 为 小 头 、 智 力 低下 ,并 常 伴 
有 母 细胞 瘤 .本 病 罕 见 , 无 遗传 因素 ,双亲 的 染 
色 体 正常 。 

病因 病理 :由 于 第 13 号 染色 体 长 性 部 分 
缺失 (13 q-) 所 致 。 

眼 部 特征 :视力 减退 ,内 斜视 ,两 眼 分 离 过 
远 , 倒 蒙 古 样 斜 险 裂 ,小 眼球 , 双 侧 内 紫 装 皮 ， 
上 了 瞪 下 垂 ,虹膜 和 脉络 膜 缺损 ,白内障 ,视网膜 
母 细胞 瘤 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 , 脑 小 ,无 嗅 脑 畸 形 , 脑 消 崩 
膜 脱出 , 脱 肽 体 缺 损 ,脑室 扩大 。 

2. 小 头 ,三 角形 头 , 短 身材 , 体重 轻 , 短 
颈 , 小 颌 ,小 口 , 宽 鼻 梁 , 耳 大 畸形 且 低 位 。 

3. 肌 张 力 减 弱 ,50% 有 先天 性 心脏 病 。 

4. 拇指 发 育 不 良 , 指 ( 幅 ) 骨 发 育 不 全 。 M 
FER RES. 

5. 生殖 器 畸形 ,如 尿道 下 裂 、 隐 对、 肛门 
闭锁 ， 

6 出 牙 迟 ,牙齿 排列 异常 。 

治疗 :对 症 治疗 。 
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Chromosome 3/B Translocation 
综合 征 


译名 :染色 体 3/B 易 位 综合 征 

别名 :3/B 染色 体 易 位 综合 征 

概要 :本 征 与 家 族 性 13 一 15/21(D/G) 易 
位 的 Down 综合 征 相似 , 主要 特征 为 小 颌 畸 
形 , 心 脏 缺 损 。 本 病 女性 携带 者 的 子孙 有 41% 
受累 ,男性 携带 者 的 子孙 受累 者 占 12% 。 

病因 病理 :染色 体 异 常 ,在 3 号 和 B 组 (4 
一 5 号 ) 染 色 体 之 间 易 位 。 

眼 部 特征 : 眼 险 缺损 ,斜视 ,眼球 突出 , 角 
BURN. 

全 身 特 征 ， 

1 出 生 时 体重 轻 ,小 耳 ,小 颌 畸形 。 

2 右 位 主动 脉 马 , 房 中 隔 缺 损 , 室 中 隔 缺 
损 ,动脉 导管 缺乏 ,肺动脉 膨胀 ,肺动脉 大 缺 
fm. 

治疗 ;对 症 处 理 ,无 特殊 疗法 。 


Claude 综合 征 


译名 : 柯 劳 德 综合 征 

别名 :@ 红 核 下 部 损害 综合 征 ;@ 红 核 一 
ERA E: O EI EA HERE ME A GE; O LI HE F A 
小 脑 脚 综合 征 ;加 中 脑 性 震 娄 综合 征 ; © Bon- 
hoeffer SPRIK; DSouquez-Bertrand 综合 征 。 

概要 :1912 年 ,Claude 首先 报告 本 病 , 主 
要 特征 是 病 侧 动 眼神 经 麻痹, 对 侧 上 下 肢 协调 
运动 障碍 。 

病因 病理 :本 征 为 中 脑 背 侧 大 脑 导 水 管 处 
病变 及 供应 红 核 下 方 的 旁 中 央 动脉 末端 分 支 
阻塞 所 致 , 亦 见于 肿瘤 和 颅 脑 外 伤 。 

眼 部 特征 ， 

同 侧 动 眼神 经 ,滑车 神经 不 全 麻痹 所 致 的 
EEFE SAG. 

全 身 特征 : 


1. 对 侧 上 下 有 上肢 共 济 失调 及 运动 失调 , 辩 
距 不 良 , 轮 蓉 运 动 不 能 。 也 可 出 现 小 脑 性 运动 
障碍 。 

2. 若 累 及 内 侧 丘 系 , 则 有 对 侧 肢 体感 觉 
障碍 。 

3. 脑 动脉 造影 ,同位素 脑 扫描 ,头颅 CT 
扫描 可 助 诊断 。 

本 征 鉴别 诊断 见 本 书 Benedikt 综合 征 。 

治疗 :血栓 引起 者 可 抗 凝 治疗 , 占 位 性 病 
变 可 行 手术 切除 。 


Coats 综合 征 


FE GERE 

BA DH HELP OD HERE 
出 性 视网膜 病变 ;@ 外 层 出 血 性 视网膜 炎 ;@ 
大 块 渗 出 性 视网膜 炎 ;@ 大 量 渗 出 性 视网膜 
炎 ;@ 渗 出 性 视网膜 病 ;中 浆液 纤维 性 退行 性 
视网膜 炎 ;@Coats 病 。 

概要 :1908 年 ,Coats 首先 以 “大 量 渗 出 型 
视网膜 病 ” 为 题 ,从 临床 和 病理 学 方面 进行 了 
综述 。1912 年 又 以 “外 层 渗 出 性 视网膜 炎 ” 为 
题 进行 报道 。1962 年 我 国 潘 作 新 等 人 曾 报告 
了 一 例 七 个 月 的 女孩 ,并 做 了 病理 检查 。 本 征 
主要 特点 为 视网膜 出 现 大 块 扁平 状 大 小 不 一 
的 渗 出 物 ,其 周围 有 一 靠 靠 胆固醇 结晶 ,并 伴 
有 微血管 瘤 , 多 为 单眼 受累 ,病程 进展 缓慢 ,可 
PLE, 发病 年 龄 以 30 岁 以 前 的 青少年 为 多 
见 。 

病因 病理 :病因 尚 不 十 分 明确 ,推测 可 能 
是 由 于 视网膜 外 层 细胞 的 代谢 紊乱 所 致 ,也 有 
遗传 因素 的 说 法 .病理 见 视网膜 组 织 增 厚 及 血 
清 纤维 蛋白 性 渗 出 物 、 非 肉芽 肿 型 的 轻微 炎症 
改变 ,胆固醇 结晶 ,并 有 坏死 性 变化 

眼 部 特征 : 

1. 多 数 病例 发 病 初期 无 自觉 症状 , 直至 
视力 明显 下 降 或 出 现 斜 视 时 才 被 注意 .眼底 检 
查 见 后 极 部 有 多 发 性 大 块 扁平 或 隆起 的 黄白 
色 渗 出 物 ,其 数目 不 等 ,大 小 不 一 .可 融合 成 片 
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C 


状 ,多 位 于 视网膜 深部 。 渗 出 物 周围 和 静脉 附 | 维生素 C 等 局 部 和 全 身 治疗 。… 


近 常 伴 有 出 血 及 一 簇 秘 的 发 亮 的 小 点 ( 系 胆 固 


醇 结晶 ) , 侦 见 有 色素 沉着 .在 视网膜 血管 分 校 | 
处 (主要 在 第 二 .第 三 分 枝 处 ) 有 各 种 形态 的 血 | 


管 畸形 ,如 球形 , 梳 形 缠绕 的 血管 网 ,并 伴 有 微 
血管 瘤 , 形 成 了 本 征 的 特殊 眼底 形态 。 病 变 常 
为 进行 性 ,新 旧 渗 出 物 常 可 交替 出 现 , 有 时 出 


血 可 进入 玻璃 体内 ,形成 增殖 性 视网膜 病变 ，| 


严重 者 可 发 生 视网膜 脱离 和 继 发 性 青光眼 ,也 
可 引起 虹膜 睫 状 体 炎 和 并 发 性 白内障 眼球 萎 
缩 等 , 当 视网膜 全 脱离 后 ,有 瞳孔 区 可 呈现 白色 ， 
称 “猫眼 ” 征 。 此 时 多 已 失明 。 

2. 眼底 荧光 血管 造影 检查 :早期 可 发 现 
动脉 瘤 ,其 周围 有 毛细 血管 闭塞 区 ,其 边缘 有 
微血管 瘤 .病变 区 动静 脉 之 间 扩 张 的 交通 支 血 
流 迟 缓 , 大 血管 纤 曲 扩张 ,有 病变 的 血管 及 血 
管 瘤 均 显示 渗 漏 。 此 为 产生 视网膜 水 肿 、 视 网 
膜 下 积 液 和 出 血 的 原因 。 

临床 上 根据 眼底 所 见 可 分 为 三 型 : 

1 型 以 渗 出 为 主 , 血管 无 明显 改变 ,眼底 
可 见 视网膜 血管 后 面 的 深部 组 织 有 大 块 白色 、 
灰白 色 、 黄 白色 渗 出 物 ,小 出 血 斑 和 一 簇 镀 的 
光亮 小 点 (胆固醇 结晶 ), 有 时 渗 出 物 逐 渐 增 
长 ,以 致 抵达 晶状体 的 后 极 部 ,形成 假 性 猫眼 
状态 , 视 乳 头 轻 度 充血 。 

工 型 以 血管 变化 为 主 ,视网膜 血管 尤其 是 
静脉 显示 扭曲 、 绎 曲 、 扩 张 , 增 粗 旦 蛇 形 改变 ， 
且 发 生 吻合 ,形成 血管 瘤 (Von Hippel 病 )。 

型 :以 炎症 为 主 ,可 见 有 不 同 程度 的 区 
萄 膜 炎 , 房 水 闪 辉 ,玻璃 体 混浊 ,增殖 性 视网膜 
炎 。 

全 身 特征 :有 的 病例 可 合并 高 胆固醇 血 
症 。 

鉴别 诊断 : 

本 征 应 与 视网膜 母 细胞 瘤 、Terry 综合 征 
相 鉴 别 。 

治疗 :目前 尚 无 特效 治疗 ,早期 主张 采用 
激光 或 冷凝 术 , 使 病变 区 的 视网膜 脉络 膜 形成 
凝固 疗 痕 灶 , 并 配合 激素 、 血 管 扩张 剂 . 碘 剂 、 


Cockayne 综合 征 


译名 : 科 克 因 综 合 征 

别名 :四 侏儒 一 视网膜 著 缩 一 耳 玖 综合 
征 ;@ 侏 侍 一 视网膜 萎缩 综合 征 ;@@ 侏 侍 症 ;人 
早老 性 侏儒 症 ;@) 小 头 纹 状 体 小 脑 钙化 和 脑 白 
质 营养 不 良 综合 征 ;@ 染 色 体 20 一 三 倍 体 综 
Å fl (Trisomy-20 Syndrome); @ Neill-Ding- 
wall 综合 征 。 

概要 ;1936 年 ,Cockayne 首先 报告 。1950 
年 ,Neill 提出 本 征 为 一 独立 的 疾病 。1960 年 ， 
Mc Donal 又 报告 了 一 对 兄弟 病例 , 遂 引 起 世 
界 各 地 的 注意 ,至 今 已 有 百 余 例 病例 报告 。 本 
征 主要 特征 为 侏 颂 , 视 网 膜 变性 及 耳 萝 。 多 在 
4 岁 发 病 ,10 一 20 HÆT BLATTER. 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
47 个 染色 体 ,在 F 组 中 有 额外 染色 体 , 即 染 色 
体 20 三 倍 体 ， 病 理 检查 见 中 枢 神经 旺 特 异性 
退行 性 病变 大脑 皮质 小 脑 及 视神经 萎缩 , 白 
质 有 多 发 性 小 钙化 病灶 。 小 脑 的 Pukinje 氏 细 
胞 脱落 ,灰质 和 脑 干 有 脱 链 鞘 病 寺 。 肾 动脉 硬 
化 ,酷似 高 血压 引起 的 继 发 性 肾 硬化 外 观 。 肾 
小 球 变 性 、 肾 小 管 萎缩 。 

眼 部 特征 : 

1. 患者 自 幼 视力 差 ,眼球 内 陷 、 对 散 瞳 剂 
不 敏感 ,瞳孔 不 加 ,白内障 。 

2. 黄斑 部 视网膜 色素 呈 椒 盐 状 变性 为 突 
出 特征 ,中 心目 反光 消失 , 视 乳 头 呈 灰色 或 蜡 
黄色 改变 。 

3. 眼 外 肌 麻 痹 ,进行 性 注视 麻痹 等 。 

4 视网膜 电 图 异常 。 

全 身 特征 : 

1. 要 儿 早期 发 育 及 智力 尚好 ,一 般 多 在 2 
岁 后 发 病 ,4 岁 最 多 见 。 

2. 发 病 初 期 为 皮下 脂肪 逐渐 减少 ,面部 
皮肤 出 现 皱 缩 而 呈现 一 种 老年 人 样 面容 。 

3. 毛发 细弱 , 汗 少 ,皮肤 对 日 光敏 感 , 暴 


眼 综合 征 


露 部 位 皮肤 毛细 血管 扩张 ,皮肤 发 红 和 水 泡 性 
表皮 剥离 ,色素 沉着 及 疤痕 ,面部 出 现 蝶 形 红 
BE 

4. EBERT» DRAR AT AE HEG 
凸 及 关节 强直 ,四 肢 长 ,手足 粗大 。 于 脾 肿 大 。 

5. 突 颁 , 鼻 低 耳 大 , 双 侧 进行 性 感 音 性 听 
HRR EZER HAMR. 

6 患者 智力 严重 障碍 , 共 济 失 调 , 肌 张 力 
HER FRASER EM. 

7. ERDERA, ROKR 
AG AE ES CR ERE 
定量 增高 。 血 脂 正常 ,各 种 内 分 泌 腺 功能 均 在 
正常 脑 电 图 低 辐 度 改变 。 

8.X 线 检查 颅 内 钙化 及 在 某 些 指 ( 趾 ) 骨 
有 大 理 石 样 骨骼 。 

鉴别 诊断 : 

1. 应 与 其 他 侏儒 证 相 鉴别 ;如 原 发 性 侏 
俑 ,垂体 性 侏儒 、 克 汀 病 等 ,可 根据 临床 表现 及 
凭借 内 分 小 学 检查 明确 诊断 。 

3. 与 Bloom 综合 征 鉴 别 ; 后 者 多 见于 犹 
KA BERM ESAR. 

治疗 :应 避免 日 光 及 紫外 线 照 射 , 其 他 均 
对 症 治疗 , 常 于 20 岁 可 死 于 继 发 感染 。 


Coffin 综合 征 


别名 : 消瘦 痉挛 性 侏 备 综合 征 (Lean 
Spastic Dwarfism Syndrome) 

概要 :主要 特征 为 侏儒 ,智商 低 及 痉挛 ,出 
生 时 即 有 症状 。 

病因 病理 :病因 未 明 ,可 能 与 妊娠 期 服用 
药物 有 关 。 

眼 部 特征 :外 斜视 ,眼球 突出 。 

全 身 特征 : 

1. RERBA, Ki, 体形 纤细 ,不 能 站 立 
及 说 话 ,3 岁 后 才能 坐 起 。 

2. 精神 发 育 不 全 ,智商 低 , 抽 搞 ,被 动 运 
动 痉挛 , 肌 弛 缓 , 常 发 生 呼 吸 道 感染 . 

3. AES MRA RD EK 
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个 对 耳 轮 发 育 不 良 。 咽 部 前 后 径 增 大 。 

4. WER RARE XEHE. 指 纤细 ， 
SER. 

治疗 :对 症 处 理 。 


Coffin-Lowry 综合 征 


译名 : 科 一 勒 综合 征 

概要 :主要 特征 为 重度 精神 发 育 不 全 , 骨 
MATE BARRE. FG HEHEA AA 
者 ) HER. 

病因 病理 :病因 不 明 , 系 伴 性 不 完全 显 性 
遗传 性 疾病 。 

眼 部 特征 :双眼 距离 轻 度 增 宽 , 眼 蛤 下 垂 。 

全 身 特征 : 

1. 重度 精神 发 育 缺陷 ,无 语言 能 力 , 肌 肉 
无 力 ,韧带 松弛 。 

2. 特殊 面容 , 额 部 突出 , 上颌 骨 发 育 不 
EARMA RE. 

3. TE SEE DAA HERD» 
AED BE FATT FANS ti 
BÆRER. MER ATE. 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Cogan I 综合 征 


译名 : 柯 根 综合 征 ! 型 

别名 :中 非 梅 毒性 角膜 基质 炎 一 耳 功 综合 
征 ;@ 非 梅 素性 角膜 炎 ;@@ 非 梅毒 性 角膜 基质 
炎 ;@ 非 梅毒 性 实质 性 角膜 炎 (Non 一 
Syphilitic interstitial Keratitis) ;@ 非 梅毒 性 间 
质 性 角膜 炎 ;@ 非 梅毒 性 角膜 实质 炎 及 耳蜗 、 
前 庭 综合 征 ;@ 非 梅毒 性 角膜 炎 和 前 庭 听觉 综 
合 征 ;@ 角 膜 炎 一 耳 萝 综合 征 ;@@ 角 膜 炎 一 前 
庭 听 综合 征 ;四 角膜 炎 一 眩晕 一 神经 性 耳 营 综 
| 合 征 ;四 眼 位 一 听 神 经 障碍 综合 征 ; 也 了 眩 时 一 
HEMKE. 

概要 :1945 年 ,Cogan Hi T — LUKE 
为 主 征 ,同时 表现 为 非 梅 素性 角膜 基质 炎 及 感 


58 


Cc 


音 性 耳 区 的 病例 .多 见于 青年 人 ,起 病 急 ,无 肯 
定 的 诱因 。 无 性 别 差 异 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 有 人 认为 与 病毒 感 
染 、 胶 原 性 疾病 、 结 节 病 、 中 毒 及 变态 反应 有 
关 。 斑 状 颗粒 性 浸润 主要 在 角膜 后 半 部 。 

眼 部 特征 ; 

L 双眼 多 同时 突然 发 病 ,刺激 症状 明显 ， 
腿 痛 ,流泪 、 差 明 ,视力 减退 , 睫 状 充血 , 单 侧 或 
双 侧 实质 性 角膜 炎 , 颗 粒 性 浸润 ,实质 深层 次 


j 眼 部 特征 : 

LEE FØL HEEN ik 
球 水 平 随意 运动 消失 . 令 病人 较 快 注视 一 侧目 
标 时 ,不 能 根据 意愿 转动 眼球 , 常 以 转动 头 位 
| 代 偿 , 故 出 现 先头 后 眼 的 异常 表现 。 
| 2. 因 激 着 了 前 庭 反 射 之 故 , 转 头 时 双眼 
偏 对 侦 , 这 时 患 儿 继续 转动 头 部 以 固定 目标 。 
| 最 后 ,借助 眼球 代 偿 性 跳动 ,弥补 这 种 过 度 仿 
| 离 而 得 以 固 视 . 


块 状 混浊 (梅毒 血清 反应 阴性 , 与 先天 性 梅毒 | 。 3. 患者 往往 有 阅读 困难 ,水 平 凝 视 麻辣 ， 
实质 性 角膜 炎 不 同 )。 前 房 反应 轻微 。 | 而 垂直 凝视 无 损 , 冷 热 水 试 验 和 视力 性 刺激 仅 

2 晚期 角膜 可 出 现 新 生 血 管 , 双 腿 症状 | 产生 眼 位 偏 斜 ,而 无 眼球 震 普 的 快 相 。 

常 反复 交 炉 发 作 。 4 先天 性 眼球 运动 障碍 , 常 有 迅速 而 频 

全 身 特征 : ED. 

1 前 庭 听觉 症状 :恶心 ,呕吐 ,耳鸣 (突然 | ”全身 特征 :小 脑 疾病 的 症状 和 阅读 内 难 ， 
改作)、 眩 淘 , 在 眼 症 出 现 后 数 周 或 数 月 ,出现 | 。 治疗 :无 特殊 疗法 , 随 年 龄 增 大 症状 可 减 
双 侧 对 称 性 神经 性 耳 屯 (多 旺 迅速 进行 性 ) -i | 轻 。 
少数 有 某 些 改变 . 半 规 管 功能 试验 显示 功能 碱 
GE, FRE 

2. ERE MA REB, RA AM | 
淋巴 结 肿 大 , 肝 脾 肿 大 及 心脏 受累 表现 。 | 译名: 科 一 圭 综合 征 

3 实验 室 检 查 :白细胞 增多 ,血沉 加 快 ,别名 :中 囊 性 角膜 营养 不 良 综合 征 ; 2 
尿 常规 异常 。 | Guerry-Cogan 综合 

治疗 : 肾上腺 皮质 激素 治疗 有 一 定 效果 , ”概要 :多 见于 女性 ,一 般 无 自觉 症状 . 身 性 
但 不 易 根治 。 眼 部 可 对 症 巴 防 感染 治疗 。 | 经 过 。 
| ”病因 病理 :病因 尚 不 清楚 ， 病 理 见 角膜 上 
皮层 内 有 散在 的 小 囊肿 , 伴 有 细胞 核 园 缩 和 细 
HRK AS FORL DMS 
DETT A E E A TBA AG 

腔 


Cogan-Guerrys 综合 征 


Cogan I 综合 征 


译名 : 柯 根 综合 征 1 型 

别名 :中 先天 性 眼球 运动 障碍 综合 征 ;@@ 
眼球 运动 失 用 性 综合 征 ;@ 眼 球 运动 失 用 障碍 
RATE å OD MRI AA MEDEO Es Od ÅGE VL 
SEO EO Fig SENG E 

概要 :1953 年 Cogan 进行 报道 ,主要 特征 
为 先天 性 眼球 运动 障碍 , 头 位 倾斜 ,仅见 于 男 


眼 部 特征 : 
1. 角膜 上 皮 有 小 囊 泡 ,早期 视力 尚好 , 当 
| 病变 侵犯 角膜 中 央 时 视力 减退 。 
2. 裂隙 灯 检查 角膜 上 皮层 可 见 纹 状 或 绵 
状 混浊 ,角膜 上 皮 基底 膜 增 厚 , 上 皮 表 层 细小 
性 儿童 ,症状 可 随 年 龄 增长 而 消失 。 灰白 色 球 形 隆起 ,角膜 表面 呈现 轻 度 灰 白色 地 
病因 病理 :原因 不 明 ,有 家 族 性 ,部 分 病例 | 图 样 改变 ,边缘 不 规则 ,有 轻微 混浊 。 
有 产 伤 史 , 也 可 能 与 妊娠 早期 一 氧化 碳 中 毒 有 | 全 身 特 征 :无 特殊 表现 。 
关 。 病 变 部 分 在 额 叶 或 中 脑 上 部 。 治疗 :无 特殊 疗法 ,对 症 处 理 。 


有 眼 综合 征 
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Cogan-Reese 综合 征 


译名 ;: 科 一 李 综合 征 
WA: DRE KERA E: ORE 


会 
合 


征 。 
概要 :1969 年 ,Cogan 首先 报告 本 征 , E 
要 特点 是 虹膜 有 色素 样 结 节 ,瞳孔 变形 , 继 发 
性 青光眼 。 单 眼 发 病 ,多 见于 白 种 人 和 中 年 女 
性 。 

病因 病理 : 发病 机 理 目前 已 趋 明 确 , 由 于 
角 碟 内 皮 异 常 增殖 , 呈 膜 状 延伸 ,覆盖 于 房 角 ， 
并 继续 向 虹膜 表面 过 度 生长 ,此 膜 收缩 引起 房 


角 前 粘连 及 瞳孔 变形 , 移 位 . 继 发 性 青光眼 , 虹 | 


膜 也 因 受 到 此 膜 的 刺激 而 有 小 结 节 形 成 ,病理 
检查 见 虹膜 结 节 主要 由 纺锤 状 色素 细 胞 构成 ， 
与 楼 细胞 相似 。 

眼 部 特征 :视力 减退 ,角膜 上 皮 轻 度 水 肿 ， 
前 房 变 浅 ,虹膜 异 色 ,虹膜 表面 粗粮 旦 杂乱 状 ， 
虹膜 隐 窝 和 卷 缩 轮 消失 。 虹 膜 萎 缩 ,支架 组 织 
裸露 ,表面 分 布 数 十 个 棕 黄色 、 宽 基底 的 粟 粒 
状 结 节 。 前 房 角 广泛 粘连 ,很 少见 到 Schwalbe 
R. MAUR LEINE MLE. R 
底 无 特殊 变化 , 眼 压 可 升 高 。 


全 身 特征 :头痛 ,恶心 (由 于 眼 压 升 高), 不 | 


鉴别 诊断 : 


本 征 应 与 原 发 性 虹膜 萎缩 `Chantler 综合 | 


征 虹 膜 弥散 性 恶性 黑色 素 瘤 相 鉴别 。 


治疗 :对 症 治疗 , 如 眼 压 升 高 者 可 给 予 ， 


1%~~2% 匹 罗 卡 品 或 0.5%% 果 吗 心 胺 眼 液 点 
眼 ,一 日 1 一 2 次 ,在 药物 降 眼 压 无 效 时 可 行 小 
梁 切 除 手术 。 


Cohen 综合 征 
别名 :中 肥胖 一 脑 一 眼 一 肯 骼 异常 综合 


征 ;@@ 遇 张力 降低 一 肥胖 一 脑 一 骨骼 异常 综合 


概要 :1973 年 Cohen 首 报 本 病 , 主要 特征 
是 小 头 畸 形 , 肥 胖 及 眼 部 异常 。 
| 病因 病理 ,先天 性 疾病 , 常 琳 包 体 陷 性 
| 传 。 
| 眼 部 特征 :近视 , 斜视, 验 裂 斜 向 外 下 方 、 
蛤 裂 大 小 不 对 称 ,小 眼球 .虹膜 缺损 ,脉络 膜 视 
网 膜 缺损 ,可 透 见 脉络 膜 血 管 , 班 点 样 视网膜 

全 身 特征 : 

1. 肥胖 (从 儿童 期 发 生 )。 

2. 智力 低下 ,小 头 畸 形 , 颅 面部 发 育 异 
| WARAS RRR. 

3. 将 柱 侧 凸 或 前 西 ,四 肢 逐 渐变 细 , 肝 部 
和 指 间 关 节 过 度 届 曲 , 肤 肘 外 翻 ,并 指 ( 趾 ) 。 

4. 肌 张力 减退 ,生殖 器 小 

5. 可 有 脑 电 图 异常 。 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Comedo-Cataract 综合 征 


译名 : 库 一 卡 综合 征 

别名 :粉刺 一 白内障 综合 征 。 

概要 :主要 特征 为 双 侧 成 包 分 布 的 粉刺 村 
及 双 侧 白内障 。 他， 

病因 病理 ;病因 不 明 , 可 能 属 神经 外 胚层 
发 育 不 良 。 

眼 部 特征 : 单 侧 或 双 侧 白内障 。 

全 身 特征 ， 

LAS LEE HERRED RIR fi EA 
| 口 扩大 ,其 内 充满 角质 蛋白 。 
| 2 脑 电 图 检查 可 有 弥漫 性 小 灶 性 改变 
| (个 例 ) 。 
治疗 :对 症 处 理 ,白内障 可 手术 摘除 。 


| 


| 
| Congenital Dyslexia 综合 征 
| 


译名 :先天 性 阅读 障碍 综合 和 
| 别名 :中 先天 性 失语 ;@@ 阅 读 障碍 综合 征 ; 
| 国 原 发 性 阅读 障碍 ;四 原 发 性 诵读 困难 综合 


综合 
| fs DCrivchley 发 育 性 阅读 障碍 ;@Hermann 
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先天 性 字 盲 综合 征 。 

概要 : 原 发 性 阅读 不 能 ,发 生 于 智力 正常 
的 儿童 。 主 要 特征 为 对 单词 的 信号 意义 不 理 
解 ,从 而 无 法 认 读 ,多 见于 男性 。 

病因 病理 :由 于 先天 性 大 脑 优势 半 球 材 项 
叶 的 功能 障碍 所 致 。 有 遗传 因素 。 

眼 部 特征 : 患 儿 眼 组 织 发 育 正常 ,阅读 障 
碍 与 眼 功能 无 直接 关系 ,但 在 阅读 时 却 有 异常 
的 视 运 动 性 眼球 震 颐 , 视 物 变形 ,色觉 障碍 , 辐 
园 力 弱 ,无 立体 视觉 , 眼 肌 不 平衡 及 届 光 不 正 。 

全 身 特征 : 

1. 对 空间 ,时间 及 左右 定向 判断 不 准确 ， 
对 每 一 字 , 词 的 意义 不 能 理解 , 故 不 能 读书 .看 
上 去 显得 笨拙 ,但 实际 上 智力 并 不 低下 。 

2. 可 伴 有 失 写 及 视觉 和 听觉 的 结合 能 力 
ER. 

治疗 :无 特殊 疗法 。 可 试用 视神经 营养 药 
和 维生素 类 药物 。 


Congenital Mega Trichia 


别名 :先天 性 巨 毛 症 。 
概要 : 主要 特点 为 穆 侍 , 视 力 减退 及 眉毛 、 
睫毛 增多 ,出 生 后 最 初 几 个 月 发 育 正常 ,无 家 
族 史 。 
病因 病理 :病因 不 明 , 与 外 胚层 发 育 障碍 
有 关 。 
眼 部 特征 :视力 减退 , 鼻 泪 管 阻塞 ,眉毛 、 
睫毛 多 ,虹膜 异 色 ,视网膜 色素 变性 。 
金 身 特征 : 
1. RR ARUS 岁 时 开始 发 生 ) ,出 牙 
B. 
2. 智力 正常 或 减退 。 
治疗 :对 症 治疗 .大 泪 管 阻塞 可 行 泪 道 下 
通 手 术 。 


Congenital Tited Disc 综合 征 


译名 :先天 性 视盘 倾斜 综合 征 


别名 : 〇 D 先 天 性 余人 视盘 综合 征 ;四 视 乳 
头 倾斜 综合 征 。 

概要 :本 征 出 生 时 即 可 发 生 , 单 眼 或 双眼 
发 病 , 男 女 均 可 乱 病 。 

病因 病理 :主要 为 先天 性 视盘 缺损 ,可 能 
由于 胚胎 性 眼 裂 的 各 种 不 同 程度 的 闭合 不 全 
所 致 。 

眼 部 特征 : 

1. 视盘 倾斜 ,方位 偏 移 ,视盘 垂直 轴 倒 转 
如 “D" 字 型 ,个 别 病例 视盘 长 轴 可 达 90" 或 
180", 类 似 扭曲 状 , 常 误 将 视盘 的 杜 上 部 视 为 
视盘 本 身 。 

2. 视盘 的 鼻 下 部 全 部 凹陷 ,使 里 上 区 突 
起 并 呈 斜 轴 走 行 ,形成 一 侧 隆起 , 另 一 侧 低 陷 
的 形态 。 

3. WAKA FAT LER HEIER, W 
网 膜 色素 上 皮 和 脉络 腊 变 薄 , 受 累 的 鼻 下 区 有 
FR GBE 

4 近视 ,散光 ,周边 部 视野 缺损 , 约 80% 
病例 呈 双 匡 侧 偏 盲 , 常 易 误诊 为 视 交 叉 部 病 
BE. AMAR BT AL. 

全 身 特征 :本 征 不 伴 有 明显 的 全 身 性 或 神 
经 性 疾患 。 

治疗 :无 特殊 疗法 , 届 光 不 正 可 配 镜 娇 正 。 


Conradi 综合 征 


译名 : 康 拉 迪 综合 征 

BE DARK GATE OG 
EP AE ORRE OG K 
HE ALPER BER R O FER HEER 
Gr OP VE MEG AE 5 OD BA ILA AGA EE 
发 育 不 全 ;@Huenermann 综合 征 ;@@ 先 天 性 
多 发 性 骨骼 发 育 不 全 (Multiple Epiphyseal 
Dysplasia Congenital); 四 先天 性 斑点 骨骸 
(Congenital Stippled Epiphyseal) 。 

概要 :1914 年 ,Conradi 首次 报道 了 这 种 
罕见 的 多 系统 损害 疾病 。1964 年 ,国内 报道 首 
例 .本 病 为 骨骼 、 脑 组 织 、 眼 和 皮肤 损害 的 多 系 


眼 综合 征 61 


FM. BILAR HET. 

病因 病理 :原因 未 明 . 常 染色 体 显 性 遗传 ， 
可 认为 是 多 发 性 骨 骨 发 育 不 良 的 一 种 类 型 - 病 
BLE AG BA LENE BREE 
变性 。75%% 与 血缘 婚姻 有 关 , 常 伴 有 甲状 腺 及 
脑 机 能 失常 及 维生素 A 先天 性 利用 不 良 。 

眼 部 特征 : 眼 距 过 宽 , 约 有 50% 患 者 有 双 
侧 先 天 性 完全 性 白内障 ,虹膜 异 色 , 视 网 膜 颗 
粒状 色素 沉着 及 原 发 性 视神经 萎缩 . 

全 身 特征 : 

1. 表现 为 生长 缓慢 ,四 肢 短 小 ,形成 短 肢 

. KR KPEE AR ER DDE SEE 
BAJE, KP TE, ÅÅ EEEE A LA TE o 

2 智力 低下 , 常 有 先天 性 心脏 病 , 心 瓣膜 
也 可 有 钙 质 沉着 。 

3. EARRA MEREM EKIM 
角 化 不 良 、 脂 滋 性 皮炎 。 

4.X 线 检查 可 见 婴 儿 期 骨骼 多 发 性 点 状 
钙化 沉着 , 骨 骨 增 大 变形 ,1 一 3 岁 后 钙化 消 
失 。 

治疗 :白内障 及 骨 崎 形 可 手术 治疗 。 病 情 
严重 时 婴儿 常 于 幼年 死亡 ,存活 者 有 多 发 性 
骨 、 眼 和 精神 方面 的 缺陷 。 


Cords 综合 征 


别名 :少年 型 视网膜 血管 病 

概要 :本 征 见于 青少年 ,主要 特征 为 视力 
减退 及 视网膜 病变 。 

病因 病理 :由 于 结核 感染 等 导致 视网膜 中 
央 静 脉 炎 或 血栓 形成 ,静脉 壁 有 淋巴 细胞 浸 
润 ,血栓 形成 邻近 组 织 水 肿 等 。 

眼 部 特征 :视力 减退 ,视野 缩小 ,可 有 发 展 
至 全 盲 。 视 网 膜 静脉 纤 曲 ,扩张 ,视网膜 水 肿 、 
充血 或 变性 。 

全 身 特征 : 

1. 周身 不 适 ,无 力 。 可 能 有 低热 。 

2. 胸部 X 片 .OT 试验 可 助 诊断 。 

治疗 : 抗 结核 药物 治疗 。 


Corneal Painful Scar 综合 征 


译名 :角膜 瘾 痕 性 疼痛 综合 征 

概要 :本 征 主要 特征 为 多 种 原因 引起 的 角 
膜 疗 痕 的 不 适 及 疼痛 ,可 反复 发 作 。 

病因 病理 :主要 因 角 膜 外 伤 、 烧 伤 及 手术 
FØR. 

RERE: LIT GE, fl EE VÆR 
不 适 感 .压迫 感 及 灼热 感 . 阵 发 性 疼痛 ,严重 者 
可 皇 持续 性 甚至 电击 样 疼痛 。 

全 身 特征 : 同 侧 偏 头痛 ,可 向 富 部 及 额 部 
放射 。 

治疗 :药物 治疗 无 明显 效果 ,有 报道 可 给 
予 针 刺 四 白 透 睛 明治 疗 ,每 日 一 次 ,疗效 佳 。 


Costen 综合 征 


译名 : 柯 斯 顿 综合 征 

BAG: DIT ØKT Få AE DØ Å 
疼痛 一 功能 紊乱 综合 征 ;@@ 咀 嚼 头痛 综合 征 。 

概要 : 1934 年 ,Costen 首先 报道 本 病 , E 
要 特征 为 剧烈 的 面部 疼痛 ,头痛 及 酉 下 颌 关节 
运动 受 限 。 多 发 生 于 中 年 以 后 的 人 ,男女 性 别 
无 差异 。 

病因 病理 :常见 原因 为 患 有 口腔 疾病 的 病 
人 牙齿 缺失 ,错位 咬合 引起 咬 肌 过 度 收缩 ,并 
因此 发 生 匡 人 额 关节 障碍 及 佣 状 突 发 生 偏 位 , 咀 
嚼 运动 时 ,下 颌 神经 的 耳 标 支 及 鼓 索 神经 遭受 
刺激 而 引起 疼痛 。1954 年 ,Sicher 等 人 曾 对 此 
提出 疑 议 ,后 来 又 有 人 发 现 许 多 此 类 患者 中 皆 
有 神经 官能 症 或 精神 创伤 史 , 故 认为 本 征 的 发 
生 和 患者 的 精神 因素 有 关 。 病 理 检查 : 颌 关节 
ERFARE, FARKA TER. 

BREIE : ME LAREI ERAM. 

全 身 特征 : 

1. 咀嚼 时 间 过 长 或 咀嚼 坚硬 食物 时 即 可 
发 生 一 侧 性 剧烈 头痛 (顶部 、 杰 部、 枕 部 ) ,面部 
疼痛 及 耳 廓 后 的 疼痛 ,该 疼痛 能 向 耳 . 舌 、 下 颌 
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放射 , 当 咀嚼 停止 后 ,疼痛 即 减轻 并 逐 产 消失 ， 
疼痛 以 夜间 为 重 。 

口腔 检查 除 患 有 牙齿 咬合 功能 不 良 

外 ,还 可 见 牙 齿 咬 合 不 正 , 深 复 覆 、 深 覆 蕉 等 ,| 

有 助 于 诊断 。. | 

3， 易 台 闪 耳鸣 、 蛇 学 .耳塞 感 及 听力 障 

碍 , 舌 、 叭 及 鼻 旁 有 烧灼 感 , 尚 可 伴 有 口 于 ,有 | 

时 在 外 耳 道 及 口腔 粘膜 有 疱疹 性 糜烂 。 | 

治疗 : | 

1. 主要 是 矫正 牙齿 咬合 异常 和 局 部 应 用 | 

| 

| 


2 


MÆ 
2. 止痛 ,对 症 治疗 。 


Cottle 综合 征 


详 名 : 科 莱 特 综合 征 | 

MORRER OMME. 

概要 :1955 年 ,Cottle 报道 本 病 , 任何 年 龄 
均 可 发 病 。 多 见于 更 年 期 后 的 女性 。 

病因 病理 : 可 能 与 先天 发 育 异常 有 关 , 或 | 
由 于 下 鼻甲 肥厚 阻塞 了 Hasner 瓣 ,使 该 瓣 在 | 
呼 气 及 吸 气 时 的 缓冲 功能 失调 ,但 泪 道 本 身 并 
无 器 质 性 病变 。 

眼 部 特征 : 泪 道 不 通 、 泪 滋 缺 乏 或 特 发 性 
泪 溢 , 眼 干 燥 感 , 干 性 结膜 角膜 炎症 ,Schirmer 
试验 阳性 。 

全 身 特征 : 鼻 粘 膜 干 燥 结 闯 , 干 性 鼻炎 . 鼻 
和 孔 宽大 ,下 鼻甲 肥厚 , 椎 状 鼻 外 观 ,鼻尖 指数 及 
鼻 指 数 常 不 成 比例 。 | 

治疗 : | 

1. 将 小 棉 球 放 在 鼻 前 庭 内 ,其 大 小 不 引 
BEEKE. 通常 在 5 分 钟 内 流泪 减少 , 结 腊 | 
和 鼻 粘 膜 湿 润 。 开 始 可 连续 用 ,以 后 按 需 要 放 | 
是 棉 球 ,基本 上 可 恢复 。 

2. 人 工 泪液 或 1% 甲 基 纤 维 素 点 眼 。 


Cranio-Cervical 综合 征 


译名 : 头 一 颈 综合 征 


别名 : 头 部 外 伤 。 
概要 :主要 特点 为 头痛 、 眩 学 及 Horner 综 


病因 病理 : 系 中 枢 性 损害 所 致 。 

眼 部 特征 : 复 视 , 眼 痛 , 眼 病 劳 ,眼球 四 陷 ， 
轻 度 上 了 瞪 下 垂 ,调节 减弱 , 眼 运 动 障碍 (主要 是 
眼 外 肌 受 累 ) ,集合 力 不 足 ,瞳孔 散 大 ,另外 可 
由 于 晶状体 暂时 变 平 引起 视力 轻 度 减退 。 
全 身 特征 : 

1. 眩晕、 头痛、 恶心 。 

2 颈 部 及 背部 疼痛 。 

治疗 :对 症 治疗 。 


Creutzfeldt-Jakob 综合 征 


译名 : 克 一 雅 综合 征 

别名 :中 亚 急 性 海绵 状 脑 病 综合 征 ;名 炎 
急性 海绵 状 脑病 ;@@ 疼 挛 性 假 性 硬化 ;号 皮质 
BORKH MEHE: © JE BOR AEE PE 
综合 征 ;@Jakob 病 ;@Jakob-Creutzfeldt 病 。 

概要 :1920 年 ,Creufzfeldt 首先 报道 一 例 
22 岁 女 性 患者 ,主要 表现 为 痴呆 、 肌 痉挛 和 全 
身 痉挛 , 锥 体 束 症状 等 ,病程 约 为 一 年 半 , 最 终 
死亡 ， 本 病 为 家 族 遗 传 性 疾病 ,好 发 于 中 年 或 
老年 , 呈 进 行 性 ,12 一 18 个 月 即 可 死亡 ,男女 
HTAR. 

病因 病理 : 由 病毒 感染 引起 的 疾病 ,但 潜 
伏 期 长 ,推测 可 能 为 病毒 RNA 或 DNA 参合 
到 了 宿主 细胞 的 基因 组 合 当中 ,病理 发 现 大 脑 
BER, BOR ELIN BRT AA GE Zh Ph 4 
胞 , 均 呈 弥漫 性 神经 原 性 变性 。 

眼 部 特征 :早期 可 出 现 视 物 变 小 症 , 深度 
觉 异 常 ,晚期 出 现 皮质 盲 。 

全 身 特征 : 

1. 无 特殊 诱因 地 出 现 缓慢 的 多 种 多 样 的 
神经 症状 ,如 记忆 力 , 定 向 力 , 计 算 力 减退 , 情 
绪 不 稳 , 逐渐 发 展 成 阁 呆 ,可 死 于 昏迷 。 

2. 运动 障碍 多 以 步行 障碍 和 不 自主 运 
动 . 肌 强直 痉挛 等 开始 ,后 期 发 展 为 肌 阵 挛 , 肌 


BSE 
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SRAMA LER» AG DAME ME PE ET LE 
现 弥散 性 慢 波 ,晚期 囊 专 高 波幅 尖 波 。 

治疗 :无 特殊 疗法 ,病程 进展 慢 ,多 在 两 年 
内 死亡 。 


Cri-du-chat 综合 征 


详 名 : 猫 叫 综合 征 

别名 :DLejeune 综合 征 ;@5p- 综 合 征 ;全 
Katzenschrei 综合 征 ; @Cat Cry 综 生 证 ; © 
色 体 B 缺失 综合 征 ， 

概要 : 1963 年 , 由 Lejeune 等 人 首先 报道 
3 例 , 并 将 本 征 命名 为 Cri-du-chat 综合 征 (法 
文中 即 这 样 表 示 ) ,随后 世界 各 地 相继 有 报道 。 
本 综合 征 为 一 种 先天 性 异常 疾病 ,是 出 生 后 器 
声 似 猫 叫 ,并 伴 有 其 他 先天 畸形 的 一 组 较 少见 
的 病征 。 有 人 统计 ， 发 病 率 约 为 初生 儿 的 
1/100 000—1/500 000， 说 明 本 征 确 实 罕 见 。 


病因 病理 : 认为 是 染色 体 异 常 所 致 ,染色 | 


体 B 组 中 第 五 号 染色 体 短 辟 部 分 缺失 5p” ) 
所 致 。 

眼 部 特征 :; 高 度 近 视 、 斜 视 、 弱 视 ， 双 眼 
距离 过 远 , BG HRK OG FE. AM 
BBD RR REKEM. 无 眉毛 ， 小 眼 
ER 虹膜 缺损 , 白内障， 视神经 发 育 不 全 ， 肪 
络 膜 ,视网膜 色素 缺乏 ,黄斑 处 呈 椒 盐 状 改变 ， 
中 心 凹 反射 消失 ， 视 神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 多 见于 女 婴 , 生 后 哭 声 像 小 猫咪 咪 叫 ， 
《由 于 喉头 发 育 不 良 所 致 ) 。 

2. 智力 低下 , 生长 发 育 障碍 , 体重 轻 , 呼 
吸 商 低 于 20。 

3. 小 头 ， 颈 短 ， 颜 面 发 育 异常 。 满 月 脸 ， 
M RRE. 低位 耳 。 哈 小 、 喉 部 异常 会 
厌 小 。 

4. AEG JE FAE BRAN 
贞 力 减低 ， 肾 脏 畸 形 。 

5. 约 50% 患 有 先天 性 心脏 病 ， 室 间隔 缺 
P 动脉 导管 未 闭 ， 肺 动脉 狭窄 。 


IG 并 指 AD» YARN BREES 
| 指纹 斗 理 占 优势 
治疗 :对症 处 理 ， 预 防 感染 。 


Cross 综合 征 


| ee 克 罗 斯 综合 征 
| 别名 : D 低 色素 沉着 一 眼 脑 综合 征 ; OM 
| 纤维 瘤 病 一 低 色 表 沉着 一 小 眼 一 精神 发 育 不 
| 全 一 手足 徐 动 症 综合 

概要 : 临床 极为 罕见 ， 仅 见 3 例 报道 (一 
例 女孩 和 二 例 男孩 )。 出 生 后 即 见 。 
| ”病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 , 第 下 一 N 
期 的 发 球 黑 素 体 缺 乏 。 

眼 部 特征 ; 小 眼 ， 眼 呈 灰 蓝 色 ,显著 的 眼 
REM KU AR. 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 淡 红 , 伴 有 色素 疙 及 省 班 , ERA 
FRK, MARE. 
| L 精神 发 育 不 全 ， 手 足 徐 动 症 
| 3. 头发 与 酷 氨 酸 结 育 可 见 色素 沉着 ， 但 
| 8 一 黑色 素 细胞 刺激 素 水 平 尚未 明确 
治疗 ， 对症 处 理 ， 无 特效 疗法 。 


| Crush 综合 征 
| 译名 ， 挤 压 综合 征 
别名 : OMERA: 加 压迫 性 发 绀 。 
概要 : 本 综合 征 主要 特点 为 上 胸部 、 颜面 
| 部 皮肤 发 绀 , 变色 , 脑 组 织 及 眼球 内 高 度 疗 血 
| 和 出 血 ， 视 力 减退 ， 视 乳头 水 肿 。 
| ”病因 病理 ;由 于 上 腹部 或 上 胸部 突然 受到 
| 外 来 的 压力 ,使 胸腔 内 脏 器 及 大 静脉 的 内 压 突 
然 升 高 ， 而 产生 逆流 所 致 。 
| 眼 部 特征 ; 眼 险 呈 紫 蓝 色 ， 眼 球 突出 : 视 
| 力 明显 减退 , 球 结膜 出 血 和 水 肿 ,瞳孔 散 大 或 
| 缩小 , 玻璃 体 出 血 。 视 乳头 水 肿 ， 视 网 膜 出 血 
| 和 水 肿 , HAMRE PE 
缩 。 
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全 身 特 征 : 

1. 颅 内 出 血 ， 颅 内 压 增 高 的 体征 。 

2. 颜面 部 、 颈 部 或 上 胸部 皮肤 变色 、 发 
弥漫 性 气 肿 。 

3. 休克 ， 严 重 者 可 致死 亡 。 

治疗 : 除 局 部 处 理 外 , 主要 为 脑 外 及 胸 外 
科 治 疗 ， 眼 部 应 给 予 对 症 治疗 。 


绀 ， 


Crush Orbital Apex 综合 征 


译名 : 挤 压 性 眶 尖 综 合 征 

别名 : @ 眼 部 挤 压 综合 征 ; @ 外 伤 性 眶 尖 
综合 征 。 

概要 :我 国 眼科 工作 者 在 地 震 时 发 现 的 一 
组 具有 共同 特征 的 眼 部 综合 征 , 和 一 般 常见 的 
眶 尖 综 合 征 相 类 似 ， 但 不 完全 一 样 。 

病因 病理 : 常见 受伤 时 为 俯卧 位 , 头 部 一 
侧 着 地 , 重 物 压 于 头 部 , 眼 部 受到 挤 压 , 眶 内 
血管 破裂 , 软组织 渗 出 水 肿 , 而 致 眶 内 压力 增 
高 ， 眶 尖 部 的 血管 、 神 经 被 压迫 造成 视神经 、 
视网膜 、 脉 络 膜 的 急性 缺 血 。 

眼 部 特征 ， 

1. 多 为 单眼 受伤 , 一 侧 眼 球 明显 突出 , 视 
力 仅 存 光 感 或 完全 丧失 ,少数 病例 视力 以 后 有 
所 恢复 ， 但 视野 旺 管状 改变 。 眼 险 肿胀 ， 上 险 
下 垂 ， 眼球 正 位 固定 , 角膜 知觉 迟钝, 瞳孔 散 
大 。 

2 眼底 视 乳 头 色 淡 似 次 白色 ， 视 盘 及 其 
周围 视网膜 水 肿 ,视网膜 动 静脉 均 变 细 、 缺 血 。 
3 一 4 MAMER ERAR, 呈 银 丝 状 改变 。 随 
着 水 肿 的 消退 ,可 逐渐 显现 污秽 刘 点 及 色素 团 
块 或 色素 脱 失 。 

3. 晚期 则 表现 为 缺 血 性 视神经 莹 缩 ， 视 


网 膜 脉络 膜 变性 莱 缩 。 可 透 见 脉络 膜 血管 变 | 


细 , 视网膜 血管 多 呈 白 色 线条 状 。 个别 病例 4 
一 6 MGE FA RREH. 

4. 视网膜 电流 图 检查 。 提 示 视 网 膜 损害 
严重 ， 眼 血 流 图 描记 息 眼 波幅 显著 低 于 健 限 ， 
血 流量 减低 。 


全 身 特征 : 可 有 头 部 外 伤 等 。 

治疗 : 紧急 抢救 祝 力 ， 采 用 血管 扩张 剂 、 
解 痉 剂 、 视神经 营养 药 , 可 考虑 行 视神经 管 开 
放 减 压 术 ,酌情 应 用 抗 凝 剂 .肾上腺 皮质 激素 、 
醋 拨 酰胺。 


Curtius 综合 征 


译名 : 库 尔 提 综 合 征 

别名 : 四 外 胚层 发 育 障碍 伴 眼 部 畸形 ; © 
外 胚层 发 育 不 良 一 眼 畸 形 综合 征 ，@Friedre- 
ich 综合 征 ; OSteiner 综合 征 。 

ME: 1925 年 ，Curtius 报告 本 病 。 主 要 
特征 为 小 头 症 , 眼 部 畸形 , 皮肤 外 胚层 发 育 不 
良 ， 男 性 多 见 。 

病因 病理 ; 病因 不 清 , 偶 见 有 家 族 性 , 仅 
有 限 尸检 的 材料 , 无 特殊 性 的 病理 发 现 , 常 有 
肾 及 肾上腺 增 大 。 

限 部 特征 : 

1. 两 眼 分 离 过 远 , 斜视 、 弱 视 ,眼球 震 炎 ， 
睫毛 稀少 ， 泪 液 分 小 减少 。 

2. 脉络 腊 缺 损 , 视网膜 毯 样 变性 。 极 少数 
患者 有 先天 性 白内障 。 

全 身 特征 : 

1. 小 头 , 面 骨 发 育 障碍 , 颈 侧 眉毛 稀少 或 
| 缺失 。 

2 寻常 性 鱼鳞 将 和 并 指 〈 由 )、 多 指 
| GD, HØRE. 

3. 指甲 、 毛 发 发 育 不 全 ,汗腺 发 育 不 全 ， 
牙齿 发 育 不 全 , 缺 齿 及 一 侧 齿 增 大 , 患 侧 舌 肥 
厚 及 增 大 ，X 一 线 检查 有 齿 畸 形 。 犬 此 直径 增 
大 为 早期 诊断 标志 。 

治疗 :对 症 治疗 .白内障 成 熟 后 可 行 手术 。 


Cushing I 综合 征 
译名 : 柯 兴 综 合 征 1 型 


别名 : 肾上腺 皮质 分 泌 过 多 综合 征 ; © 
肾上腺 皮质 瘤 ; @) 肾 上 腺 皮质 功能 亢进 症 ; © 
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肾上腺 皮质 综合 征 (Adrenocortical 
Syndrome);@@ 肾上腺 综合 征 ;加 皮质 醇 增 多 
症 ;@ 垂 体 性 嗜 碱 性 细胞 增多 症 。 

概要 :1932 年 ,Cushing 首先 综合 阐明 ,本 
征 包括 因 肾 上 腺 皮质 腺 瘤 ， 癌 症 或 两 侧 增 生 ， 
持续 分 泌 大 量 皮质 类 固 醇 而 引起 的 一 组 病症 。 
主要 特征 为 肥胖 , 高 血压 , 多 毛 症 及 暗黑 色 多 
MÆ SPAR: 常见 于 分 娩 年 龄 的 女性 , 垂体 肿瘤 
占 10 一 20%，, 生长 极为 迅速 并 很 快 波 及 蝶 鞍 ， 
切除 肾上腺 可 导致 垂体 瘤 快速 增长 ,最 近 有 学 
者 研究 指出 : 本 征 合并 垂体 瘤 者 , 系 嫌 色 细胞 
受累 , 而 非 过 去 所 认为 的 嗜 碱 细 胞 受累 , 但 眼 
病症 状 预后 的 处 理 十 分 重要 。 

病因 病理 ， 由 体内 皮质 醇 异 常 增多 引起 ， 
其 原因 有 (1) 原 发 性 肾上腺 皮质 病变 , 包括 
肾上腺 皮质 瘤 和 肾上腺 皮质 痛 ,(2) 下 丘脑 垂 
体 功能 紊乱 或 垂体 瘤 分 小 过 多 的 ACTH， 引 
起 双 侧 肾上腺 皮质 增生 ,分泌 过 多 皮质 醇 故 
亦 称 增生 型 皮质 醇 增 多 症 , (3) 异 位 ACTH 增 
多 征 ， 由 于 肾上腺 以 外 的 冶 瘤 产生 类 ACTH 
活性 物质 所 致 ， 此 类 较 少见 。(4) 医 源 性 糖 皮 
质 激素 增多 症 ， 因 用 ACTH 或 可 的 松 药物 所 
引起 。 

眼 部 特征 ， 

1. 眼 瞪 皮肤 随 面部 皮肤 的 改变 而 明显 变 
W EFR ABEREEK. 

2. WALE (24% pk f ET S R URE 
痹 )， 易 发 生 球 结膜 下 出 血 。 轻 症 患 者 表现 为 
眼底 视网膜 动脉 轻 度 痉挛 或 正常 ,严重 眼底 呈 
现 高 血压 性 眼底 改变 ， 单 侧 或 双 侧 视 乳头 水 
肿 , 视网膜 出 血 及 渗 出 , 累及 黄斑 部 则 视力 严 
重 受到 影响 。 

3. 常 出 现 视野 双 桥 侧 偏 言 (视神经 训 视 
交叉 处 受 压迫 ) 。 

全 身 特征 : 

1. 脂肪 代谢 障碍 出 现 向 心性 肥胖 ， 面 如 
WA. 面部 呈 多 血 质 外 观 ,胡须 浓重 ， 而 四 肢 
反而 纤细 , 皮肤 创口 愈合 迟缓 ， 毛 发 处 生 , 体 
毛 增多 ， 女 性 可 生 胡 须 ， 头 发 反而 变 少 。 


2. BK HELG» HM TARE 
病 样 表现 , 有 的 患者 抑郁 , 严重 者 精神 变态 失 
常 . 地 塞 米松 抑制 试验 可 鉴别 肾上腺 皮质 功能 
正常 者 与 亢进 者 。 

3. 蛋白 质 代谢 障碍 出 现 皮下 脂肪 增多 ， 
毛细 血管 脆性 增加 , BRER 208. 于 下 腹 、 
股 、 臂 部 出 现 紫 红色 大 理 石 样 条 纹 , 皮肤 色素 
沉着 ， 多 有 竣 疮 和 粉刺 。 

4. 糖 代谢 障碍 出 现 空腹 血糖 增高 ， 葡 萄 
糖 耐 量 减低 ， 偶 见 类 固 醇 性 糖尿 病 。 

5. 心血 管 变化 为 血压 增高 (多 为 中 度 , 偶 
有 重度 , 切除 病变 后 ,多 能 缓解 ), 躁 部 水 肿 ， 
久 病 者 可 出 现 心 功能 不 全 。 

6. 性 功能 障碍 , 女性 常 闭经 , SR DE 
患者 阴蒂 增 大 。 男 性 性 欲 减退 ， 阳 痿 。 

7. 对 感染 抵抗 力 减弱 。 

8. 电解 质 紊乱 ， 有 高 血 钠 、 低 血 钾 症 表 
现 ， 还 可 有 Cor 结合 力 升 高 。 

9. 有 全 身 性 脱 钙 发 生 , 骨 质 琉 松 ,病理 性 
骨折 。 

10. 实验 室 检查 : 尿 17 一 羟 皮 质 类 固 醇 与 
17 一 酮 类 固 醇 增高 , 血浆 ACTH 降低 , 淋巴 和 
哮 酸 粒 细胞 减少 ， 中 性 粒 细胞 和 红细胞 增多 ， 
ACTH 兴奋 试验 , 恶性 肿瘤 无 反应 ,良性 肿瘤 
为 正常 反应 。X 线 显示 骨 质 疏松 ， 肾 备 造 影 和 
CT 检查 可 显示 肾上腺 肿瘤 和 钙 沉 着 症 。 

治疗 : 

1. 对 症状 轻 者 可 用 肾上腺 皮质 激素 阻 滞 
药 ， 如 : 甲 吡 酮 、 氨 基 导 眠 能 等 。 

2. 对 症状 明显 者 可 行 肾上腺 肿瘤 切除 或 
垂体 放疗 。 切除 肿瘤 时 , 急性 肾上腺 机 能 不 全 
用 足 量 皮质 醇 , 术 后 继续 用 药 一 年 以 上 , 加 用 
ACTH 以 刺激 萎缩 组 织 。 

3. 不 能 切除 者 ， 可 用 甲 双 吡 丙酮 或 双 氨 
H-MZK (O0, P DDD). 良性 肿瘤 、 恶 
性 瘤 及 时 切除 且 无 转移 者 ， 预 后 较 好 。 

4. 对 症 治疗 。 
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Cushing 工 综合 征 | Cushing 综合 征 

译名 : 柯 兴 综 合 征 1 型 | 译名 : 柯 兴 综合 征 有 型 

别名 : 四 桥 脑 小 脑 角 综 合 征 ; @ 桥 脑 小 脑 | 别名 : D 视 交叉 部 综合 征 (Chiasmal Syn 
角 肿 瘤 综合 征 ; @ 小 脑 一 脑 桥 角 综 合 征 ; DÅ | drome); @ 视 交叉 综合 征 ; @@ 柯 兴 视 交叉 综合 
MRTE: OGGE. | 征 ; OASE ETE OMAN. 

概要 : 1917 Æ, Cnshing 报道 本 征 ， 主 要 | 概要 : 1929 4, Cusning 曾 报告 本 病 ， 主 
特征 为 小 脑 性 共 剂 失调 ,对 侧 偏瘫 及 同 侧 进行 | 要 特征 为 视神经 交叉 处 有 占 位 性 病变 , 双 显 侧 
HERR. MARKET 30 一 45 岁 。 发 病 多 较 | 视野 缺损 , 原 发 性 视神经 萎缩 .多 见于 成 年 人 。 
MR. | 病因 病理 : 系 由 视神经 交叉 处 占 位 性 病 

病因 病理 ， 主 要 为 肿瘤 (特别 是 听 神 经 | E, MEARAN, ARM MR A 
RD 所 引起 , 其 次 为 蛛网 膜 炎 或 囊肿 及 血管 性 | 咽 癌 瘤 、 视 交叉 胶 质 瘤 及 前 部 Willis 环 血管 
病变 。 病变 可 波及 一 侧 的 V 、VI VE, ME | 瘤 。 原 发 性 蝶 鞍 内 肿瘤 亦 可 致 病 ，Waller 等 报 


神经 。 其 后 可 通过 压迫 或 牵 拉 而 损害 脑 干 、 小 
脑 及 后 组 颅 神经 除 听 神 经 为 完全 麻痹 外 ,其 
fl ÆR IK TEAM 

RERE: OR AULIGR SAN DAR PA GE 
BRØDET. REOLER HAV 
复 视 , 病变 侧 角膜 知觉 减退 或 消失 . 双 视 乳头 
水 肿 〈 由 于 颅 内 压 高 所 致 ) 。 

全 身 特征 : 

1. 首先 出 现 病 灶 侧 第 V ~ v 
损 ,呈现 持久 性 进行 性 高 音调 耳鸣 ,听力 减退 ， 
ER. 

2 同 侧面 神经 麻痹 ， 面 部 感觉 过 敏 或 麻 
木 。 

3. 同 侧 小 脑 性 共 济 失调 ， 对 侧 偏 普及 轻 
度 半 侧 感 觉 障碍 。 上 下 肢 肌 张力 减退 , 多 见于 
下 肢 ， 轮 替 性 运动 不 能 。 


4 FEEL FARE BE TMAU. | 


5. 晚期 有 头痛 、 呕 吐 等 颅 内 高 压 征象 。 

6. 脑脊液 检查 、 颅 X 片 〈 包 括 内 听 道 摄 
片 )、 脑 室 、 椎 动脉 造影 .头颅 CT 等 有 助 诊断 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 主要 为 病因 治疗 (包括 
手术 )。 


告 一 例 罕见 垂体 后 时 粒 细胞 肌 胚 细胞 痪 。 

RBE 

1. 中 心 视力 减退 ,视野 缺损 (多 为 从 上 象 
| 限 开始 的 双 闫 侧 偏 言 )/， 常 旦 进行 性 ， 逐 渐 锚 
| 侧 视 野 也 可 受 损 ， 最 后 可 至 全 育 。 
| 视 乳 头 早期 色 正常 或 星 轻微 灰白 色 ， 
| 偶 见 有 视 乳头 水 有 种， 晚期 出 现 视神经 莹 缩 。 
| GAME: 
| L 如 属 垂体 腺 瘤 , 可 有 相应 内 分 小 异常 
| 如 瘤 性 出 血 、 巨 人 症 、 肢 端 肥大 症 、 性 机 能 低 
| 下 、 高 血糖 、 高 血压 等 。 

2.X ØRE MERK WEET i R 
质 破坏 ， 脑 血管 造影 同位素 扫描 ，CT 扫描 
有 助 于 占 位 病变 的 诊断 

治疗 ， 颅 脑 外 科 手术 治疗 。 


Cyclopism 综合 征 


译名 : 独眼 畸形 综合 征 
别名 : 并 眼 畸 形 综合 征 ; DEG 
| 合 征 ; @ 无 鼻 脑 畸形 综合 征 。 

| 概要 : 本 征 罕见 , 两 眼球 完全 融合 成 之 为 
一 个 眼球 , 为 真正 的 独眼 畸形 。 主要 特点 是 中 
央 有 一 姜 形 蛤 裂 , 中 有 一 单一 的 眼球 , 其 中 有 
| 各 种 不 同 程度 的 两 个 眼 内 组 织 , 鼻 被 吧 样 附属 
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器 官 所 代 葵 ,局 限于 前 额 之 下 , REZE. 多 
在 极 短 时 间 内 死亡 。 

病因 病理 : 先天 性 疾患, 第 3 号 染色 体 缺 
失 一 小 段 ， 并 见于 C 组 染色 体 额外 增加 了 一 
段 ， 患 儿 的 “健康 ” 亲 威 的 染色 体 可 见 类 似 改 
变 。 

眼 部 特征 : 独眼 畸形 ， 眼 球 大 小 可 正常 ， 
也 可 较 大 或 较 小 ,其 中 有 发 育 不 全 的 两 个 眼 内 
组 织 , 眼 险 缺 损 或 发 育 极 差 , 眼 肌 呈 不 完全 分 
离 , 排列 在 圆锥 内 宛如 视神经 , 视神经 缺 如 或 
像 一 根 绳索 样 ， 仅 有 一 个 视神经 孔 。 

全 身 特征 : 

1. 小 头 畸 形 , 脑 皮质 发 育 不 全 , 仅 有 半 侧 
大 脑 半 球 和 脑室 , 脱 且 体 透明 隔 和 脑 下 垂体 常 
有 缺失 ， 小 脑 畸形 ， 脑 穿孔 畸形 ， 脑 积 水 等 。 

2 鼻 被 吃 样 组 织 代替 位 于 眼 部 之 上 ， 在 
MALF. 中 央 有 一 孔 , 末端 为 讶 管 ， 由 表面 
至 颅 内 。 

3 MAE, MEAR WA A 
RA. SE ABA Sk. 

4. 颌 小 畸形 , 常 在 出 生 时 即 已 有 牙齿 , 多 
få ORD ME. 

5 染色体 检查 有 助 诊断 

治疗 ;无 特殊 疗法 ,出 生 时 或 生 后 即 死亡 。 


Cystic Fibrosis 综合 征 


译名 : 秦 性 纤维 性 变 综合 征 

别名 : ORRERA: ORRE 
维 性 变 。 

概要 ， 主要 特征 为 慢性 阻塞 性 肺 部 疾患 ， 
胰腺 消化 液 缺 乏 及 汗液 中 盐 类 浓度 增加 .多 见 
于 白 种 人 。 

病因 病理 : 系 隐 性 遗传 常见 原因 可 能 由 
于 植物 神经 功能 不 全 , 酶 的 缺陷 , 先天 性 代谢 
率 乱 ， 即 钾 、 钠 、 氨 的 浓度 增加 和 糖 蛋白 含量 
FR» GERNER O RIERS) 
的 排出 系统 阻塞 胰腺 泡 和 导管 有 大 量 嗜 酸性 
物质 ,实质 变性 ,广泛 支气管 阻塞 伴 继 发 感染 。 


眼 部 特征 : 

1. 视力 丧失 , 中 毒性 视神经 炎 (长 期 应 用 
毛 霉 素 所 引起 )。 视 乳头 周围 毛细 血管 扩张 。 

2. 缺 血性 视网膜 病变 , 视网膜 静脉 次 血 。 

全 身 特征 : 

1. 肺 部 支气管 扩张 , 反复 发 生 感染 , 病情 
逐渐 加 重 ， 可 致 肺 气 肿 、 慢 性 肺 心 病 。 

2. 体重 不 增 或 较 轻 ( 肠 道 吸收 不 良 ), 腹 
H GÅ, ENKE) Bk: BORDER 
足 ， 营 养 不 良 。 

3. 汗液 中 钠 、 氧 增加 , 皮肤 有 咸 味 (具有 
诊断 价值 ) 。 

4. REA, 精液 缺乏 , 胆汁 性 肝 硬 变 ,新 
生 儿 肠 梗阻 ， 直 肠 脱 垂 。 

5.X 线 检查 常 显示 肺 气 肿 及 支气管 周转 
浸润 ,支气管 碘 油 造影 可 见 明显 的 支气管 扩张 
病变 。 

治疗 : 给 予 胰腺 制剂 , 防止 感染 及 对 症 处 
理 。 


Dalrymple 综合 征 


译名 : 达尔 林 普 尔 综合 征 

别名 : 上 有 瞪 退 缩 征 ; @@ 上 有 瞪 退 缩 ; OR 
ZUN RIE: DDalrymple — Stellwag ( 达 一 斯 ) 综 
合 征 。 

概要 :本 征 主要 特点 为 上 眼 瞪 退缩 及 脸 裂 
增 宽 。 

病因 病理 : 由 于 患 甲状 腺 机 能 亢进 、 严 重 
的 突 眼 病 、 脑 炎 后 遗 症 、 脑 外 伤 中 脑 症 修 群 、 
中 脑 肿瘤 等 引起 的 提 上 了 脸 肌 纤维 的 紧张 性 收 
缩 。 

眼 部 特征 :眼球 向 前 注视 时 ， 瞪 裂 增 宽 ， 
角 腊 上、 下 缘 暴露 出 巩膜 ,并 伴 有 了 瞬 目 不 充 分 。 

全 身 特征 : 可 能 有 甲亢 、 冰 骨 前 角 灰质 炎 
脑 干 型 及 脑 炎 后 遗 症 的 体征 。 

治疗 :对症 处 理 。 
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Danbolt-Closs 综合 征 


译名 : 当 一 克 综合 征 


别名 : DØMMER REA E: @ 肠 病 性 | 


肢 皮炎 ; 回肠 病 性 肢 端 上 皮炎 ; 四 肢 皮 炎 肠 道 
病 ; OBrandt 综合 征 。 

概要 :1942 年 , Danbolt 和 Closs 首先 描述 
本 征 。 主要 特征 为 腹泻 、 皮炎 及 眼 部 病 损 ， 多 
见于 婴 幼 儿 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 当 色 体 隐 性 遗传 ， 
可 能 由 于 胰 酶 机 能 不 足 所 致 

RERE: BE WERK EK, 
SPÅR, ABR. A, 结膜 炎 ， 表 浅 性 角膜 
混浊 。 

全 身 特征 ， 

1. KE BES BREE. GE 
MD FOR. RR QD 甲 周 
围 。 

2 胃 肠 道 功能 订 乱 ， 骨 炎 间 点 性 发 作 腹 
15. 

3. 先天 生长 发 育 迟 缓 , 脱发 指甲 营养 不 
， 甲 沟 炎 及 甲 沟 周围 炎 。 

4. 口腔 类 粘膜 有 红色 或 白色 小 点 或 溃疡 
等 ， 舌 炎 ， 口 腔 炎 。 

5. 实验 室 检查 : 血清 锌 仅 为 20 一 60 微克 
/分 升 〈 正 常 为 70 一 110 微克 /分 升 )， 皮 肤 活 
检 及 消化 酶 测定 有 助 诊断 。 

治疗 ; 

1. 主要 为 补充 锌 剂 , 硫酸 锌 每 日 5mg/ 公 
斤 ， 每 日 一 次 口服 ， 疗 效 较 好 。 

2. 双 碘 雁 宁 ,， 胰 酶 制剂 及 维生素 类 口服 ， 
轻 症 者 青春 期 后 可 缓解 ， 重 者 多 因 营养 不 良 ， 
继 发 感染 而 死亡 。 


良 


Dandy-Walker 综合 征 


译名 : 党 一 沃 综合 
别名 : @D 后 颅 凹 脑 积 水 综合 征 ; OF AR 


| 型 脑 积 水 综 合 征 ; @ 第 四 脑室 导 水 孔 闭锁 ; D 
| 第 四 脑室 侧 孔 一 中 孔 闭锁 综合 征 ;@ 非 交通 性 
脑 积 水 综 合 征 ; @ 导 水 管 阻塞 综合 征 ，@D 
Luschka Magendie 孔 闭 锁 综 合 征 ; @Magendie 
| ÆR. 
| 概要 : 1914 4 Dandy 和 Blackfan 报告 了 
由 于 后 颅 凹 囊肿 引起 的 阻塞 性 脑 积 水 病 例 。 
1921 年 Dandy 又 有 报道 。1942 年 Taggartjk 
和 Walker 进一步 并 明了 本 病 是 由 于 第 四 脑室 
和 孔 闭锁 而 导致 慢性 进行 性 脑 积 水 。 据 统计 , 此 
类 脑 积 水 占 有 全 部 脑 积 水 患者 的 1~3%， 多 
在 出 生 后 数 周 或 三 个 月 以 内 发 病 。 

病因 病理 :由 于 第 四 脑室 正中 孔 和 侧 孔 的 
狭窄 或 发 育 不 良 , 或 脑膜 粘 连 , 使 第 四 脑室 积 
液 储 积 , 颅 压 增高 ,而 发 生 第 四 脑室 襄 泡 状 扩 
张 ,将 刀 部 和 小 脑 半球 推 向 前 方 和 侧 方 , 小 脑 
幕 及 横 窦 向 上 移 位 .引起 高 位 窦 汇 区 和 颅 后 窜 
扩大 ,大 小 脑 皮质 首先 受累 ， 白 质 丹 靖 破 坏 ， 
神经 胶 质 增生 ， 侦 见 其 他 中 线 结构 畸形 。 

眼 部 特征 ;斜视 ， 上 脸 下 垂 ， 眼 球 向 下 ， 
SERERE. 视 乳 头 水 肿 ， 继 发 性 视神经 著 
缩 。 
| SAME 
1. 种 儿 可 在 三 个 月 内 逐渐 出 现 进行 性 颅 
| 骨 扩 大 和 脑 积 水 ， 前 向 隆起 ， 颅 颖 分 离 ， 头 皮 
| 静脉 怒 张 。 

2. 一 岁 内 可 有 冶 痛 发 作 ， 小 脑 症状 和 四 
歧 痉 挛 性 瘫 疾 ， 运 动 失调 ， 腿 反射 亢进 。 

3. 智力 低下 ， 精 神 不 振 ， 心 搏 和 呼吸 组 
W HEN. PMBK. 

4. 脑室 造影 ，X 线头 颅 CT 扫描 有 助 诊 
断 。 

治疗 : 主要 为 脑 神经 外 科 治 疗 , 可行 脑 疹 
液 分 流 术 , EG NAME FRK» 有 时 还 可 行 
扩大 第 四 脑室 分 流 术 等 。 


Darier-White 综合 征 


译名 : 达 一 魏 综 合 征 
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别名 : 四 毛囊 角 化 不 良 综合 征 ; DERM 
化 病 ; @ 毛 于 角 化 病 综合 征 ; DERRAME 
化 不 良 综合 征 ; On TEREA: @@ 胶 胞 子 虫 
病 ; Darier 病 ; @Darier I 综合 征 ; ©White 
综合 征 。 

概要 ，1889 年 Darier 和 White 分 别 有 报 
道 , 后 由 Jadssohn 提议 命名 为 Darier-White 综 
RE. 本 病 是 一 种 较 少见 的 侵犯 广泛 、 分 布 对 
称 的 皮肤 病 , 病程 进展 缓慢 , 夏天 时 症状 可 加 
剧 ， 男 女 均 可 急 患 ， 儿 童 期 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 清 , 常 染 色 体 显 性 遗传 。 
有 报道 与 维生素 A 代谢 障碍 有 关 ， 目 前 认为 
是 张力 微 丝 一 桥 粒 复合 体 的 合成 ,结构 及 成 熟 
的 缺陷 。 病理 学 提示 皮肤 表层 角 化 不 良 , 表皮 
HEMME BET GERA 
并 可 见 圆 形 细胞 和 谷 粒 细胞 。 

眼 部 特征 : 上 眼 瞪 及 瞪 缘 皮 肤 有 角 样 皮 
5 偶 有 结膜 角 化 。 双 侧 角膜 上 皮下 浸润 或 角 
膜 省 疡 , 白内障 , 弱视 及 眼球 震 颜 ( 偶 见 ) 无 
KE. 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 出 现 针头 到 豌豆 大 硬性 红色 丘 
疹 、 疱 疹 。 以 后 变 成 结 痛 性 丘疹 ， 去 闯 后 顶端 
RRR, 可 融合 扩大 成 乳头 瘤 样 , 形成 溃疡 
或 化 脓 ， 感 染 可 有 恶臭 味 ， 偶 可 发 展 成 恶性 ， 
ÆRET. GMN MER, 
腰部 及 腹股沟 部 。 

2. 头 部 脂 溢 性 皮炎 , 脱发 , 手掌 、 足 底 角 
化 ， 偶 见 出 血 斑 。 

3. 身材 矮小 ,智能 低下 , 生殖 器 增殖 性 损 
ERRARE. W OD 甲 脆 裂 伴 纵向 凹陷 。 

4. 类 粘膜 , 食道 、 肛门 和 生殖 器 粘膜 可 见 
FER BA LEE. 

5. 血 中 维生素 A 含量 降低 。X 线 显 示 肺 
部 弥漫 性 纤维 化 伴 小 结 节 病变 (以 下 肺 多 见 )， 
偶 见 骨 厢 肿 性 改变 .诊断 本 病 应 作 皮 肤 活检 及 
测定 血 中 维生素 A 含量 。 

治疗 : 成 人 可 用 大 剂量 维生素 A 治疗 二 
个 月 , 以 后 用 小 剂量 维持 。 局 部 可 涂 用 溶解 角 


质 的 软膏 ， 一 般 效果 较 好 。 
Davis 综合 征 


译名 : 戴 维 斯 综合 征 

别 外 :中 葡萄 膜 炎 一 类 风湿 性 关节 炎 综 合 
征 (Uveitis-rheumatoid arthritis Syndrome) ;® 
眼色 素 膜 一 类 风湿 关节 炎 综 合 征 。 

概要 : 本 征 多 见于 儿童 ， 成 人 也 可 发 生 ， 
一 般 可 分 为 急性 复发 性 和 慢性 复发 性 两 型 . 急 
性 型 临床 表现 较 重 , 一 年 内 可 影响 男 眼 , 慢性 
型 为 前 葡萄 膜 炎 .常见 于 慢性 多 发 性 关节 炎 及 
虹膜 奸 状 体 炎 合并 慢性 进行 性 关节 粘连 性 稍 
椎 炎 的 病例 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 可 能 为 全 身 性 胶原 
性 疾病 。 

眼 部 特征 : 眼 痛 ， 视 力 障碍 、 恨 光 、 流泪 
AER, 巩膜 软化 穿孔 ， 带 状 角膜 病 , 角膜 后 
沉着 物 〈 由 细小 尖 状 至 斑点 状 )， 虹 膜 睫 状 体 
炎 、 葡萄 膜 炎 , 玻璃 体 细 点 状 混浊 ， 脉络 膜 炎 ， 
黄 班 部 水 肿 及 视 乳 头 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 各 种 不 同类 型 的 类 风湿 性 关节 炎 。 

2. 偶 见 肝 脾 肿 大 。 

3. 实验 室 检查 ; 血沉 加 快 ,20% 的 葡萄 膜 
炎 病 人 类 风湿 因子 阳性 。 

治疗 : 抗 风湿 及 对 症 治疗 , 全 身 及 局 部 应 
用 皮质 类 固 醇 激素 。 


Degos 综合 征 


译名 : 德 戈 斯 综合 征 

别名 : 四 皮肤 恶性 萎缩 性 丘疹 综合 征 ; D 
皮肤 内 胜 综 合 征 ;@ 皮 肤 肠 道 综合 征 ; DDegos 
病 ， 回 Degos-Delort-Tricot 综 Å 征 ; ® 
Kohlmeier-Degos 综合 征 。 

概要 : 1940 年 , Kohlmeier 首先 报道 本 征 ， 
1942 年 Degos 又 进行 了 综述 。 这 是 一 种 罕见 
的 皮肤 一 内 胜 疾病 , 主要 特征 为 弥漫 性 次 白色 
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皮肤 ,粘膜 丘疹 ,反复 性 腹痛 及 多 发 性 脑 梗塞 。 
多 为 男性 ， 发 病 年 龄 在 20 一 40 岁 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 可 能 为 结 节 性 多 动 
脉 炎 的 临床 变异 ,免疫 或 自身 免疫 性 疾患 病 
理 可 见 皮肤 的 动静 脉 的 内 膜 炎 性 改变 ,弹力 层 
和 中 层 均 有 不 同 程度 受累 ,内皮 细胞 增生 , Å 
皮 组 织 发 生 缺 血性 坏死 。 

眼 部 特征 : 间歇 性 复 视 ， 眼 上 险 皮肤 、 球 结 
膜 可 见 白色 无 血管 萎缩 区 EE ED K 
及 小 血管 瘙 、 视 网 膜 脉络 膜 可 有 缺 血 苍白 区 ， 
小 片 状 脉络 膜 炎 性 萎缩 ,视盘 水 肿 及 视神经 萎 
缩 。 

全 身 特征 

1. 皮肤 出 现 2 一 15mm 大 小 、 淡 红色 圆 形 
丘疹 , 渐 出 现 中 心 部 结 疾 , 形成 萎缩 性 次 白色 
中 心 。 其 周围 毛细 血管 扩张 。 丘 疹 成 批 出 现 。 
累及 部 位 为 躯干 四 肢 、 颈 部 等 , 偶 见 于 面部 、 
手掌 和 脚底 。 

2 皮 诊 出 现 3 年 内 可 有 急 腹 症 ， 角 肠 道 
受 侵 , 腹膜 炎 〈 本 病 致死 的 常见 合并 证)， 剖 
腹 探 查 时 见 全 部 肠管 浆 膜 下 和 胃 粘 腊 有 大 量 
黄白 色 斑 点 或 浅 表 性 溃疡 ， 甚 至 穿孔 。 

3 中 枢 神 经 系统 受累 ， 出 现 大 脑 及 小 脑 
进行 性 萎缩 。 

4 口腔 粘膜 病变 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 大 剂量 皮质 类 固 醇 激素 
仅 可 使 病情 暂时 缓解 , 但 无 根治 办 法 ,一般 于 
两 年 内 死 于 腹膜 炎 , 仅 有 少数 皮肤 病变 患者 对 
生命 无 影响 。 


Dejean 综合 征 


EG GR AE 

别名 : @ 瞪 底 综合 征 (Orbital floor Syn- 
drome); 加 眼眶 底 综合 征 。 

概要 : 1935 Æ, Dejean 报道 本 征 , 主要 特 
征 为 上 颌 骨 区 剧烈 疼痛 ,面部 感觉 异常 及 眼球 
突出 。 

病因 病理 : 由 于 重力 冲击 眼眶 , 迫使 眼球 


撞 向 眶 底 ,使 眶 内 压力 剧 增 ,而 引起 眶 底 骨 折 ， 
或 因 感 染 、 肿 瘤 .血管 病 侵犯 颅 底 而 引起 本 病 。 

眼 部 特征 : 复 视 ， 眼 外 肌 麻 疗 ， 及 眼球 四 
陷 或 眼球 凸 出 。 尚 可 见 视 乳 头 水 肿 ， 及 视神经 
萎缩。 

全 身 特征 : 
| L 可 出 现 神经 系统 症状 , 上 颌 骨 区 剧 痛 ， 
| 三 叉 神经 1 、 工 支 所 支配 的 区 域 麻木 、 恶 心 、 
| 呕吐 。 

2.X 线 可 见 上 颌 罕 模 糊 不 清 及 骨折 .头颅 
CT 可 助 诊断 。 

治疗 :病因 治疗 。 


Dejerine-Klumpke 综合 征 


译名 : 代 一 科 综 合 征 

别名 : 中 辟 从 神经 炎 综 合 征 ; OWARE 
Ki @@ 下 臂 从 神经 麻痹 综合 征 ; OLower 神经 
根 综合 征 ，@Kiumpke 综合 征 。 

概要 : 1885 4E, Dejerine-Klumpke 报道 本 
病 ， 主 要 特征 为 手臂 疼痛 ， 感 觉 障碍 及 同 侧 
Homer 综合 征 。 

眼 部 特征 : RRAK HEFE RRK 
小 ， 瞳 孔 缩小 。 

全 身 特征 : 

1. 手 无 力 ， 手 尺 侧 和 前 臂 内 侧 感觉 减 返 
或 过 级 ， 血 管 营养 障碍 ,疼痛 ,， 三 头 肌 反射 消 
失 。 

2. 前臂 和 手 部 骨 间 肌 、 尺 侧 届 腕 肌 、 届 指 
肌 和 大 小 鱼 际 肌肉 萎缩 。 

3. 肌 电 图 及 感觉 诱发 电位 可 助 诊断 。 

治疗 ;病因 治疗 。 


Dejerine-Roussy 综合 征 


译名 : 代 一 罗 综 合 征 

别名 : 中 丘脑 综合 征 ; @ 丘 脑 感觉 过 敏 性 
麻木 ; @@ 后 丘脑 综合 征 ; OTRA ER AE. 

概要 : 1906 年 , Dejerine 和 Roussy 首先 报 
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ÆT 4 例 本 征 患者 ， 并 经 尸检 证 实 为 丘脑 病 
变 。1959 年 Wolker 进一步 详细 综述 了 本 病 - 
FEE ANER PENG ERER 
眼 痛 。 

病因 病理 : 由 丘脑 受 损 造成 . 引起 丘脑 损 
害 的 原因 有 : 局 部 出 血 、 栓 塞 、 肿 瘤 等 。 病理 
见 丘 脑 出 血 、 水 肿 。 

眼 部 特征 : 

1. 偏 言 ， 或 出 现 1/4 象限 盲 .瞳孔 不 等 
大 ， 对 光 反 应 迟钝 或 消失 。 

2. 视力 不 同 程度 的 减退 , 眼球 运动 受 限 ， 
眼 部 常 出 现 较 明 显 的 疼痛 ， 眼 压 一 般 正常 。 

1. 病灶 对 侧 肢 体 一 过 性 轻 度 偏瘫 及 锥 体 
束 损害 症状 ， 肌 强直 ， 一 俩 肢体 动作 性 震 阁 ， 
手足 徐 动 , 舞蹈 样 动 作 , 共 济 失 调 等 锥 体外 系 
损害 症状 。 

2. 病灶 对 侧 肢 体 深浅 感觉 旦 不 同 程度 的 
形 失 ， 有 时 出 现 自发 性 疼痛 及 感觉 过 敏 。 

3. 精神 症状 , 患者 智力 低下 ,情绪 失常 。 
注意 力 减 退 ， 表 情 痴呆 ， 动 作 语言 迟缓 . 

4. 植物 神经 系统 与 内 分 泌 功 能 障碍 ， 常 
有 嗜睡 ， 膀胱 机 能 辜 碍 , 血压 调节 及 血管 舒 缩 
HERKEL. 

5. 气 脑 造 影 、 头 颅 CT 可 显示 丘脑 肿瘤 
的 位 置 及 其 侵犯 的 范围 。 

6. 依 丘 脑 受 损害 的 部 位 不 同 ，1959 年 
Walker 作出 如 下 分 类 : (1) 前 侧 丘脑 综合 征 : 
系 外 侧 核 后 半 部 障碍 ， 红 核 与 丘脑 下 核 受 累 ， 
病人 有 感觉 障碍 , 不 随意 运动 等 。(2) 后 侧 丘 
脑 综合 征 ， 后 外 侧 腹 核 及 其 周边 部 受到 累及 ， 
临床 主要 表现 为 病人 一 过 性 偏瘫, 深浅 感觉 障 
碍 及 共 济 失调 。(3) 中 丘脑 综合 征 : 系 两 侧 内 
侧 核 障碍 ， 表 现 为 植物 神经 功能 及 精神 障碍 . 

治疗 : 对 症 及 病因 治疗 。 如 为 丘脑 肿瘤 ， 


可 行 手术 摘除 , 本 征 预 后 不 良 ,死亡 率 相当 高 。 


Dejerine-Sottas 综合 征 


译名 : 代 一 索 综合 征 

别名 : DE EMNE: OTHER 
ERZA OMAHE EKHE HAT HEL 
经 炎 ; 四 间 质 肥大 性 神经 炎 ; OGombault 综合 
征 。 

概要 : 1890 年 ，Dejerine 和 Sottas 首次 报 
道 了 两 姐 弟 病例 ,以 后 世界 各 地 陆续 有 较 多 的 
报道 .本 征 主要 为 遗传 性 神经 间 质 增殖 伴 肌 萎 
缩 ， 多 见于 男性 婴儿 ， 少 年 亦 有 扎 病 。 

病因 病理 :目前 多 认为 是 常 染色 体 隐 性 中 
传 ， 病 理 可 见 周围 神经 横 切 面 呈 洋 敬 头 样 增 
殖 ， 可 能 为 代谢 障碍 所 致 

RRE: SURER, URL 
瞳孔 缩小 ， 对 光 反 射 迟 钝 或 有 Adie 瞳孔 及 
Argyll-Robertson 瞳孔 。 为 睫 状 神经 及 睫 状 神 
经 节 受 累 所 致 ， 偶 见 视神经 著 缩 ， 

全 身 特征 : 

1. 四 肢 远 端 对 称 性 肌 萎缩 ， 一 般 由 下 肢 
开始 , 以 后 扩展 至 上 肢 , UEFA LER 
肘 部 者 。 

2. 四 上 肢 肌 萎 缩 区 麻木 疼痛 无 力 . 四 肢 林 
端 深浅 感觉 障碍 。 

3. 还 可 出 现 骨 骼 畸形 , 如 马 形 足 、 马蹄 内 
BL, MILF. HEEN, BREDE ET 
METAN. 

治疗 ， 可 试用 激素 ， 了 畸形 可 行 手术 治疗 。 


Dejerine-Thomas 综合 征 


译名 : 代 一 托 综合 征 

别名 : 四 桥 脑 橄榄 小 脑 萎缩 综合 征 ; OM 
槛 桥 脑 小 脑 萎 缩 综合 征 ;@@ 脑 桥 一 橄榄 体 一 小 
脑 综合 征 ; @Dejerine -Andre-Thomas 综合 征 。 

概要 : 1900 年 ，Dejerine 和 Thomas 报道 


| 本 征 . 主要 特征 为 小 脑 性 共 济 失调 , EG EN 


及 眼球 震颤 。 多 见于 中 老年 人 。 
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病因 病理 : 病因 不 清 , 少数 呈 常 染色 体 显 
HE NB. PEDAL BG BR 
体 、 弓 状 核 萎缩 , 脑 干 神经 核 和 大 脑 皮质 也 可 
变性 。 

RRE: RRM. 

全 身 特 征 : 

1. 缓慢 出 现 进 行 性 四 肢 和 躯干 运动 失 
调 , JUR HOAR, 渐 发 展 为 共 济 
KR, FORM. HERRE. 

2. 智力 低下 ， 构 音 困难 .。 

3 晚期 可 有 精神 衰退 ， 部 分 患者 有 震 显 
麻痹 综合 征 或 直立 性 低 血压 。 

4. 深 反射 亢进 , 巴 彬 斯 基 氏 征 阳性 ,有 了 时 
出 现 锥 体外 系 症状 。 

5. 脑 硝 液压 力 增加 ,少数 见 颅 神经 麻痹 。 

治疗 : 对 症 治疗 , 大 多 数 在 5 一 10 年 内 逐 
渐 丧 失 独 立 生活 能 力 ， 死 于 并 发 症 。 


De Lange I 综合 征 
译名 ， 德 ， 兰 吉 综 合 征 1 型 


别名 : 先天 性 肌 肥大 一 大 脑 综合 征 ; @ 
Brachmann-de Lange 综合 征 ; @Cornelia de 


Lange 综合 征 ，@Amsterdam 型 变性 综合 征 。| 


概要 : 1933 年 , De Lang 报道 本 病 , 主要 
表现 为 侏 侍 ， 短 头 ， 肝 脾 大 等 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 先天 性 疾病 ， 有 
人 认为 与 染色 体 畸 变 有 关 , 或 星 常 染色 体 隐 性 
遗传 。 脑 发 育 异常 骨 肠 道 异常 ， 偶 见 心脏 畸 
形 。 

眼 部 特征 : 

1. 两 眼 距 离 远 , AER EFE, 1 


BAD KEE, HÅ DR, BRER. | 


2 高 度 近视 , 慢性 结膜 炎 , 蓝 巩膜 , 小 角 
膜 ， 角 膜 混 浊 伴 泪液 分 泌 少 ， 贱 孔 异 常 。 

3 视 乳 头 色泽 苍白 ,视网膜 辟 裂 , 偶 可 见 
视网膜 母 细胞 瘤 。 

全 身 特征 : 

L 身材 矮小 短 头 或 小 头 畸 形 ， 一 字 眉 ， 


口 大 齿 琉 ， 下 颌 短小 ， 呈 特殊 面容 。 

2. 智力 低下 , 严重 生长 障碍 , 音调 低 , K 
声 低 。 

3. 先天 性 对 称 性 骨骼 肌 肥 大 ， 肌 僵直 和 
肌 张 力 亢进 , 多 发 性 骨骼 异常 。 四 肢 异 常 ， 辟 
H HREH MURER, FERGE, 手指 小 ， 
猿 掌 状 ， 拇 指 缺 如 。 

4. 多毛 症 ， 妇 女 有 乳房 发 育 不 全 。 

5. 锥 体外 系 运动 障碍 ， 脑 积 水 症 。 

5. 肝 脾 肿 大 , 隐 睾 、 心 , 肾 和 消化 道 畸形 。 
常 合并 肠 梗 阻 而 死亡 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


De Myer 综合 征 


别名 : 面部 正中 裂 综 合 征 ; OMARA 
不 良 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特点 为 面部 畸形 。 临床 可 
分 为 四 型 : (1) TREE RE LA 
Ri (2) FARM LAR HAGE: 
(3) 一 型 加 上 单 侧 或 双 侧 各 翼 切 迹 ; (4) 第 二 、 
三 型 混合 四 种 类 型 均 有 潜在 的 颅 前 裂 , 出 生 
时 即 已 存在 。 为 散在 发 病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 无 基因 影响 的 先天 
性 发 育 异常 ,各 种 面部 畸形 均 取 决 于 胚胎 发 育 
阶段 所 受 的 干扰 。 

眼 部 特征 : 斜视 ， 双 眼眶 距 过 宽 , 无 眼球 
或 小 眼球 ， 眼 球 表面 皮 样 森 肿 ， 下 险 球 皮 。 

全 身 特征 : 

1. 精神 缺陷 Gå 8%—12%). 

2. 额 骨 正中 部 有 不 同 程度 的 缺损 ， 额 部 
脑 膨 出 ,“Y ”型 发 线 延伸 到 前 额 。 

3. KAR, ERE EE) 
部 正中 裂 。 

4. 正中 脂肪 瘤 和 了 畸 胎 瘤 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ,可 行 整容 手术 ， 一般 
不 影响 寿命 。 
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Dental-Ocular-Cutaneous 
综合 征 


译名 : 齿 一 眼 一 皮肤 综合 征 

概要 :本 征 发 现 于 一 家 族 现存 的 20 名 亲 
属 中 , 以 牙根 异常 为 主要 特征 。 不 同 于 眼 一 牙 
fi AD RFE OD FAE. 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 与 遗传 因素 有 
关 ， 遗 传 方式 尚未 明确 ， 除 有 外 胚 叶 缺陷 外 ， 
间 充 质 组 织 也 有 改变 。 

眼 部 特征 ， 下 险 内 翻 ， 青 少年 型 青光眼 。 

全 身 特征 : 

1. 全 部 乳牙 和 便 牙 的 第 一 磨牙 都 只 有 一 
个 锥 形 牙 根 而 没有 牙 冠 。 听 力 较 差 或 次 失 。 

2. 毛发 稀少 ， 上 层 旦 弓形 缺损 ， 人 中 宽 
厚 。 

3. HAR ORD BH, HER APR GE 
E M OREGON. 

治疗 : 无 特殊 疗法 , 对 青光眼 可 采取 药物 
或 手术 治疗 。 


De Sanctis-Cacchione 综合 征 


译名 : 迪 ， 珊 一 凯 综合 征 

别名 : 四 色素 性 干 皮 病 一 白痴 综合 征 ; @ 
色素 性 干 皮 病 一 恶性 肿瘤 综合 征 ;@ 干 皮 病 性 
白痴 综合 征 。 

概要 : AER BLIR EERE 
为 智能 低下 ， 小 头 畸 形 及 脑 电 图 异常 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 。 
病理 检查 可 见 上 皮 色 素 细胞 形成 发 生 障碍 , 导 
致 基底 细胞 和 鳞 状 细胞 恶变 ， 脑 神经 胶 质 增 
生 ， 神 经 元 缺失 ， 脑 小 。 

根部 特征 : 县 光 流泪 ， 瞪 外 翻 ， 角 膜 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 对 光线 过 敏 , 出 生 时 皮肤 正常 ,日 
光照 射 后 发 生 红斑 ,继而 出 现 皮 肤 竟 点 状 色素 


沉着 , PRAM, KER, 最 后 出 现 基底 细 
FÆRRE DEINE EM. 
2. 智力 低下 , 语言 障碍 , HRK BEDS PENE 
B. 
3 DARE, KR ERRARE. 
4 颅 X 片 示 蝶 鞍 小 ， 脑 电 图 异常 。 
治疗 : 对 症 处 理 , 出 现 肿瘤 时 应 早期 手术 
切除 。 


Devic 综合 征 


译名 : 德 维 克 综合 征 

别名 : D 视 神经 消 髓 炎 综 合 征 ; @ 视 神经 
BED: OPA: OMAR: 
ODevic 病 ，@Devic-Gauld 综合 征 。 

概要 : 1894 4, Devic 首先 报道 本 病 ， 为 
一 种 脱 髓 精 疾 病 , 多 见于 青 壮年 ,无 性 别 差异 。 
其 特征 为 双 侧 急 性 视神经 炎 合 并 截瘫。 

病因 病理 ， 病 因 目 前 尚 不 清楚 ， 有 过 敏 、 
病毒 和 中 毒 等 学 说 ,但 从 脑 背 液 中 分 离 病毒 均 
未 成 功 , 它 与 中 枢 神经 的 退行 变性 、 多 变性 和 
多 发 性 硬化 同属 一 类 。 其 基本 病理 变化 包括 ， 
BABE EHE, 血管 周围 细胞 浸润 及 神 
经 胶 质 的 胶 质 疗 痕 血栓 形成 。 

眼 部 特征 ， 

1. 双眼 先后 出 现 急性 视神经 炎 或 球 后 视 
神经 炎症 状 ， 视 力 突然 减退 〈 亦 可 旺 慢性 减 
退 )， 部 分 病人 可 很 快 馈 复 视力 ， 但 一 般 多 恶 
化 ， 可 致 全 盲 。 常 伴 眼 痛 。 

2. 急性 期 瞳孔 扩大 ， 直 接 对 光 反 射 迟钝 
或 消失 ,眼球 运动 时 疼痛 或 压痛 , 但 可 随 视力 
的 好 转 而 恢复 .眼底 早期 视 乳 头 正常 或 轻 度 视 
屯 头 炎 表 现 ， 晚 期 视神经 萎缩 ， 眼 球 震 申 ， 侵 
犯 眼 外 肌 者 较 少见 REER EERRTF. 而 
幸存 者 可 出 现 动 眼神 经 、 外 展 神经 麻痹 , 也 可 
出 现 双 眼 全 眼 肌 麻痹 。 

3. 因 脱 锋 藕 病灶 不 规则 ， 其 视野 改变 也 
多 样 ， 中 心 暗 点 最 常见 。 另 外 尚 有 同 向 偏 言 ， 
象限 盲 和 向 心性 视野 缩小 ， 生 理 盲点 扩大 。 
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全 身 特征 : 


L 多 旺 进行 性 发 病 ， 在 神经 症状 出 现 前 | 


先 有 特异 性 上 呼吸 道 感染 等 。 

2 LERZ. TØRRE» 
胸 段 多 见 ， 颈 段 次 之 ,为 横贯 型 。 先 为 肢 体 麻 
木 , 而 后 截瘫 , 括约肌 控制 丧失 ， 病 变 平面 以 
下 深浅 感觉 减退 或 消失 。 病变 发 展 , WAT F 
向 上 发 展 。 

3 可 出 现 发 热 、 头痛、 麻木 、 意 识 障碍 ， 
软弱 无 力 和 麻 癣 、 惊 胶 , 甚至 呼吸 衰竭 危及 和 
命 。 

4. 实验 室 检查 : 可 见 脑脊液 细胞 (以 谭 巴 
细胞 为 主 ) 和 和 蛋白 质 的 轻 度 增加 。 

治疗 : BMA AR. TÆR 
但 可 复发 ， 死 亡 率 约 50%。 


Diffuse Keratases 综合 征 


译名 : 弥漫 性 角 化 病 综合 征 

概要 : 本 征 包括 皮肤 及 眼 部 症状 , 与 Thi- 
bierge Weissenbach 综合 征 有 类 似 之 处 ， 只 是 
预后 不 同 。 与 Rendu-Osler-Weber 综合 征 及 伴 
有 钙 沉 着 症 的 进行 性 全 身 性 硬化 症 也 有 联系 ， 
本 文 将 其 归 为 一 类 ,而 不 混淆 它们 之 间 的 轻微 
差别 。 

病因 病理 ， 病 因 不 明 。 

眼 部 特征 : 眼 瞪 皮肤 疤痕 状 改变 , 视力 损 
害 “〈 与 角膜 病变 有 关 )， 角 膜 实 质 层 结 节 状 增 
厚 ， 秋 天 加 重 ， 春 季 好 转 ， 先 天 性 青光眼 ， 视 


网 膜 静脉 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 小 头 畸 形 (CRST 综合 征 ), 指 Ok) 硬 
皮 病 。 

2. RU RERA. HES 
主要 为 累及 手 部 的 皮下 钙 斑 。 


3. HÆ BRER. KREFT K. 
治疗 : 对 症 治疗 。 


Dimmer 综合 征 


译名 : 迪 默 尔 综合 征 
别名 : 钱币 状 角膜 炎 ; OMAR: 


| @Dimmer 病 。 


概要 : 1905 年 ， Dimmer 首先 报告 。 主 要 
特征 是 眼 刺激 症状 及 角膜 病变 ， 多 见于 青 壮 
年 ， 有 季节 性 ， 大 多 数 发 病 于 8、9 月 份 。 因 
最 早 见于 爪哇 ， 故 也 称 为 爪 峙 角膜 炎 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 目前 认为 是 8 型 腺 
病毒 所 致 。 也 有 报道 为 外 伤 所 引起 。 

眼 部 特征 :发病 初 期 类 似 浅 层 点 状 角膜 
K. HRA HARE FØR BR 
充血 及 视力 减退 , 角膜 表层 图 盘 状 漫 润 , 形状 
类 似 钱币 , 中 央 部 混浊 厚 浊 , 周围 有 灰色 学 环 
围绕 , 最 终 边界 变 为 清晰 ,经 过 缓慢 , 很 少 转 
为 溃疡 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 :局 部 滴 用 抗生素 眼 液 及 吗 啉 双 肘 眼 
液 ， 主 要 为 抗 炎 止 痛 及 抗 病毒 治疗 。 


Di Saia 综合 征 


别名 : 四 胎儿 某 丙 酮 香 豆 素 综合 征 ; OG 
丙酮 香 豆 素 综合 征 〈Warfarin Syndrome). 

概要 : 本 征 出 生 时 即 有 症状 , 主要 特点 为 
精神 障碍 ， 肌 张力 低下 及 抽 搞 。 

病因 病理 : 母 孕 期 用 茶 丙 酮 香 豆 素 , 致使 
胎儿 发 育 受到 影响 。 

REHE: BLAIR. EERENS. 

全 身 特征 : 

1. 精神 发 育 不 全 ， 肌 张力 低下 ， 抽 搞 。 

2. 出 生 后 喂养 困难 ， 呼 吸 道 感染 。 

3. JE ME OD» ME. 

4X HR BG GN REE. 

治疗 :对 症 处 理 。 


眼 综合 征 


Diver 综合 征 


译名 : 潜水 员 综合 征 

别名 : DK AIM Diver's Palsy); © 
潜水 员 病 ; @ 压 缩 空气 病 (Compressed air ill- 
ness); @ 气 栓 病 (Aeroem bolism disease); © 
WIEP (Caisson disease); @ 高 空 病 ; @ 沉 箱 
病 ; ®Caisson 病 ;，@@Caisson 综合 征 。 

概要 ， 本 征 主要 特征 为 各 关节 剧烈 疼痛 ， 
呼吸 困难 , 腹痛 ,偏瘫 及 复 视 。 常 见于 沉 箱 工 
和 潜水 员 。 飞行员 自 地 面 迅速 飞 向 高 空 (高 于 
8000 米 ) 时 也 可 发 生 本 病 。 约 95%% 发 生 在 减 
压 后 三 个 小 时 之 内 。 

病因 病理 ， 人 体 在 高 气压 环境 中 作业 时 ， 
突然 转 回 到 正常 气压 , 因 减 压 过 速 , 致使 组 织 
和 血液 内 溶解 的 氮气 释放 而 形成 大 量 气泡 , 导 
致 血液 循环 障碍 和 组 织 损伤 。 

RERE: 

1. 复 视 , 一 过 性 视力 丧失 , RREN, 视 
野 缩小 ， 结 膜 下 出 血 。 

2. 晶状体 前 、 后 囊 下 皮质 有 小 泡 及 灰白 
GREN» BASA BAGER BG 
膜 出 血 ， 视 网 膜 出 血 及 血管 变 细 等 改变 , 但 较 
少见 。 

全 身 特征 ， 

1. 皮肤 痉 痒 ,灼热 感 , 皮肤 颜色 斑 花 及 青 
紫 班 ， 有 时 可 见 皮 下 气 肿 。 

2. 胸闷 ， 呼 吸 困难 ， 心 动 过 缓 ， 低 血压 ， 
剧 咳 ， 咯 血 ， 紫 绀 等 肺 血管 栓塞 症状 。 

3. 剧烈 的 关节 酸痛 ， 肢 体 运动 障碍 。 

4. XM Kl BHG, HÆ ELK, 
JER KE kE ME ME. EE 
FT. 膀胱 机 能 麻痹 , 尿 留 ， 下 上 肢 感 觉 障 
碍 ,大 小 便 失禁 或 江 留 ,甚至 发 生 完全 性 截瘫。 

5 腹痛 腹泻 。 

6 慢性 减 压 病 。 指 多 次 发 生 轻型 减 压 病 ， 
未 经 治疗 或 治疗 不 彻底 , 血液 内 仍 有 气泡 存在 
的 情况 。 
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治疗 : 高 压 氧 舱 治疗 为 主 , 辅 以 支持 、 对 
症 疗法 ， 正 确诊 断 ， 及 早 治疗 ， 预 后 多 较 好 ， 
少数 严重 者 可 有 后 遗 症 , 如 股骨 头 无 菌 性 坏死 
等 。 


Dominant Albinoidism 综合 征 


译名 : 显 性 类 白化 病 综合 征 

概要 : 本 征 出 生 时 即 已 存在 。 主 要 特征 为 
皮肤 粉红 色 , 眼底 点 状 色素 沉着 , 一 般 多 在 早 
年 死亡 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 。 

RERE: REG. KARENE E 
视力 轻微 减退 或 正常 ,虹膜 透 照 显 示 点 状 色素 
沉着 ， 眼 底 可 见 点 状 色素 沉着 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 旦 粉红 色 或 红 白 色 。 

2. 血清 酷 氮 酸 及 B 黑色 素 细胞 刺激 水 平 
不 明 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Donohue 综合 征 


译名 : 道 劳 汗 综合 征 

别名 : DEARER: DERM Lepre 
chaunism) 综合 征 。 

概要 : ERFA SHRI, 出 生 后 即 
显 ， 且 不 能 长 高 ， 像 爱尔兰 童话 中 的 矮 妖精 ， 
故而 命名 。 

病因 病理 : 可 能 是 常 染色 体 隐 性 遗传 。 病 
理 检查 主要 为 脑 垂体 嫌 色 性 细胞 ,卵巢 的 卵泡 
过 时 成熟, AERAR 全身 性 淋巴 细胞 减 
少 。 

眼 部 特征 ， 眶 距 增 宽 。 

全 身 特征 : 

1. 精神 发 育 不 全 ， 身 材 矮小 BØR. 
皮下 脂肪 减少 。 

2. AR. HK FEF. 

3 性 早熟 ， 外 生殖 器 及 乳头 肥大 。 
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4 肝 大 ， 多 发 性 血管 瘤 ， 内 分 小 代谢 异 
常 ， 血糖 低 ， 促 性 腺 激素 低 。 

5.17 酮 类 固 醇 增加 。 

治疗 :对 症 治疗 。 


Double Whammy 综合 征 


HA: MENURA E 

别名 : 四 眼球 随意 突出 ; 回 眼 随意 前 突 综 
合 征 。 
概要 : 1960 年 ，Berman 提出 本 征 ， 此 命 
名 不 适用 于 某 些 疾病 的 眼球 突出 ,而 专 指 具有 
迫使 眼球 前 突 的 能 力 ,直到 上 下 眼 瞪 后 退 到 眼 
球 赤 道 之 后 ,主要 特征 为 单眼 或 双眼 可 随意 前 
突 、 缩 回 。 

病因 病理 : 眼 轮 熙 肌 不 断 收缩 , 所 有 了 眼 直 
肌 松 弛 ， 上 和 斜 肌 和 下 斜 肌 收 缩 ， 造 成 眼前 突 。 
但 Frtedenwald 指出 ,， 婴儿 因 产 钳 伤 而 致 眼球 
突出 者 为 非 随意 性 。 

眼 部 特征 : 单眼 或 双眼 同时 随意 脱位 , 是 
由 于 上 下 斜 肌 收 缩 和 所 有 直 肌 松弛 的 结果 .此 
时 ,上 下 眼 脸 滑 到 眼球 赤道 后 ,眼球 向 前 突出 ， 
由 于 眼 轮 臣 肌 轻 度 收缩 而 使 眼球 固定 在 前 突 
位 上 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 据 报道 ， 眼 球 突出 数 
年 后 , 无 明显 眼球 和 视神经 损害 。 有 介绍 眼球 
复位 方法 是 令 病人 眼球 内 侧 旋 转 , 则 内 收 的 眼 
球 可 复位 ,向 对 侧 转动 , 则 另 一 侧 眼 球 也 复位 。 


Down 综合 征 


译名 : 当 恩 综合 征 
i 别名 : OKRMMGATE: ORAN: 
ÆR BAR: OKT BMA MRE: © 
ARE ET OM OE BGEA TE: 
轿 染 色 体 21 一 三 体型 综合 征 ; @ 三 体 综合 征 ; 
021 三 体型 综合 征 ; OG 三 体型 综合 征 ; O 
Down 病 。 


概要 : 1846 年 ，Seguin 首先 报告 本 病 ， 
1866 年 ， 英 国医 师 Down 对 本 病 做 了 全 面 系 
统 的 描述 ， 当 时 曾 根据 患 儿 的 外 貌 称 此 病 为 
“蒙古 人 症 ”。 1959 4, Lejewne 等 人 证 实 本 病 
ÆG 组 21 号 染色 体 三 体 引起 ,1966 年 将 本 征 
统称 为 先天 愚 型 或 Down 综合 征 。 1963 
年 苏 祖 斐 等 人 首先 报道 本 病 ， 至 今 约 有 1616 
例 , 群体 发 病 率 约 为 1 一 1. 2%0 本 征 是 常 染色 
体 发 生 畸 变 而 引起 的 胚胎 性 脑 发 育 障碍 ,导致 
智力 低下 身体 结构 异常 的 一 组 病征 ， 男 多 于 
A. 主要 特征 为 智力 低下 , 矮小 , 蒙古 样 面容 
及 眼 部 病变 . 

病因 病理 :一 般 认 为 是 由 于 第 21 号 染色 
体 不 分 离 ， 使 21 号 染色 体 为 3 个 ， 比 正常 人 
多 了 一 个 染色 体 。 影响 染 色 体 不 分 离 的 因素 
有 : 母亲 的 生育 年 龄 高 , 并 于 妊娠 期 多 有 接触 
化 学 药物 和 放射 线 照射 的 病史 ; 病毒 感染 , 妊 
娠 前 后 服用 避孕 药 、 解 热 止痛 药 , 以 及 遗传 因 
KF. 根据 染色 体 的 异常 形式 , 可 将 本 病 分 成 
三 型 ，I . 21 一 三 体型 ; I . KAM: 1. 易 位 
型 。 

眼 部 特征 ， 

1. AMBER GREER EAA 
100% ， 较 国外 高 近 一 倍 ， 双 眼眶 距 过 宽 ， 导 
毛 稀少 ， 瞪 裂 扁 窗 并 向 内 下 斜 ， 常 有 脸 缘 炎 ， 
瞪 内 翻 , 斜视 和 眼球 震 颜 也 较 常 见 。 届 光 不 正 
(多 为 近视 ) ,超过 6 个 届 光 度 的 高 度 近视 约 占 
10—30%, MOE GDIR. 

2. 晶状体 混浊 ,可 随 年 龄 的 增加 而 加 重 。 
混浊 形态 有 片 状 、 丫 形 、 扇 形 、 小 点 状 等 。 

3. 国外 报道 本 病 ， 虹 膜 上 出 现 灰白 色 稍 
隆起 小 白 点 称 为 Brushfield FRE» 但 国内 却 少 
有 发 现 。 另 外 尚 可 见 色盲、 黄斑 部 裂孔 等 。 

全 身 特征 : 

1. 生 后 不 久 即 出 现 本 征 的 特殊 面容 : 短 
DAN., HRAT Ah MEAT OFK 
F 舌 常 伸 向 口外 , EAT. MEL, 呈现 
HAR. 

2. TØRRERE ME BRENN. 
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3. 智力 低下 , 发 育 迟缓 , 身材 短小 , 四 肢 
AND ME MX. 骨骼 异常 。 特 别 是 颅骨 和 
长 骨 , 小 指 末 端 向 内 弯曲 ,中 间 指 骨 较 正常 短 
宽 , 拇指 分 开 与 第 二 指 之 间距 离 增 宽 ; ARR 
猴 样 掌 纹 。 手 掌 纹 横贯 称 “ 贯 通 手 "。 脚 底 纹 
理 似乎 比 正常 人 稍为 粗大 ,中 纹 中 担 趾 球 区 有 
EMI RE. 

4 肌 张 力 减退 ， 四 肢 关 节 过 度 伸展 。 

5. 10 一 15%% 患 者 有 先天 性 心 及 病 ,其 中 室 
间 隔 缺 损 为 常见 ,生殖 器 发 育 不 良 ， 如 隐 举 、 
Hz FEF. 

”6. 消化 道 发 育 异 常 , 脐 部 凸 出 , 有 时 出 现 
脐 疝 。 

T. 免疫 能 力 低下 , 易 并 发 感染 及 传染 病 。 

8.X 片 可 见 小 指 中 节 骨 发 育 不 全 ,第 一 掌 
骨 远 端 和 第 二 掌骨 近 端 有 不 规整 的 凹陷 ,在 侧 
位 片 可 见 腰椎 体 的 垂直 径 增 加 ， 前 后 径 减少 。 

治疗 ， 可 适用 维生素 B Be HØR, r— 
氮 酷 酸 、 甲 状 腺 素 、 谷 氨 酸 及 共 丙 酸 诺 龙 等 药 
物 治疗 , 促进 智力 发 育 与 提高 肌 力 。 眼 部 可 对 
症 治疗 。 


Doyne 综合 征 


译名 : 多 英 综合 征 

别名 : 四 蜂窝 状 视网膜 变性 综合 征 ; O 
Doyne 蜂窝 状 视 网 膜 营养 不 良 (Dystrophy of 
doyne honeycomb retinal)，@@Doyne 蜂窝 样 变 
性 ; @Doyne 蜂窝 状 脉络 膜 病 ; @Doyne 蜂窝 
状 脉络 膜 炎 ; ODoyne 脉络 膜 炎 ;DHalt Hous- 
e-Batten 综合 征 。 

概要 : 1899 年 , Doyne 首先 报告 , 主要 特 
征 为 进行 性 视力 减退 及 眼底 病变 。 多 累及 双 
眼 ， 常 见于 30 岁 左 右 的 女性 。 

病因 病理 :病因 不 清 , 常 染色 体 显 性 遗传 
病理 可 见 Bruch 膜 旦 结 节 状 增 厚 。 

眼 部 特征 :75% 患 者 双眼 视力 先后 旦 进行 
性 减退 ， 视 乳头 周围 、 黄 班 区 、 眼 底 周边 部 可 
出 现 许多 大 小 均匀 的 白色 白 点 状 病灶 ,具有 特 


征 的 是 白色 小 体 出 现在 视 和 乳头 鼻 侧 。40 一 50 
岁 时 斑点 增多 , 最 后 可 融合 在 一 起 , 产生 白色 
HÆR. 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 . 

治疗 : 无 特殊 疗法 ,对症 处 理 , 如 果 至 35 
岁 时 , 黄斑 区 未 受累 , 可 认为 是 预后 良好 的 征 
象 。 


Drummond 综合 征 


别名 : DHERA E (Blue Djaper Syn- 
drome); 四 特 发 性 高 钙 血 症 ; @@ 原 发 性 高 钙 症 
(Idiopathic hypercalcaemia); @ 高 血 钙 症 合并 
肾脏 变性 病 (Familial hyperalcaemia with 
nephrosis); 加 高 血 钙 一 肾 钙 沉 积 一 本 吹 尿 综 
合 征 。 

概要 : 1964 年 , Drummond 报告 本 病 。 E 
要 特征 为 精神 发 育 不 全 ， 侏 侍 ， 颅 腔 狭 窗 ， 高 
血 钙 及 钙化 性 肾 功能 不 全 。 多 在 1 岁 之 内 发 
病 。 

病因 病理 : 家 族 性 隐 性 遗传 ,有 认为 维 生 
KD 中 毒 所 致 , 是 一 种 代谢 障碍 , 多 数学 者 认 
为 肠 道内 色 氨 酸 运输 不 良 的 病人 , 色 氨 酸 降解 
可 引起 吗 | 喉 和 靛 苷 尿 的 增加 , 靛 兰 氧化 后 将 布 
染 成 蓝 色 , 肾 胜 病 理 改变 为 皮质 钙化 性 肾 功能 
不 全 ， 般 质 有 肉芽 肿 ， 肾 小 球 周围 纤维 变性 ， 

RERE: WARE, P ABE 
RRR, 视 乳 头 水 肿 , UMEEN, 视网膜 
周边 部 萎缩 ， 视 神经 孔 骨 管 硬化 〈 偶 见 ) 。 

全 身 特 征 : 

1. 侏 侍 ， 小 儿 呈 小 精灵 样 面容 ， 鼻 梁 下 
陷 。 

2. 智力 低下 ,精神 发 育 不 全 ， 颅 骨 狭 窄 ， 

AL. 

3. 厌食 , 恶心 , 呕吐 , 便秘 。 严重 病例 可 
见 软弱 无 力 ， 苍 白 ， 多 尿 及 肾 功能 衰 疯 。 

4 实验 室 检查 : MGE. BR. 

治疗 : 限制 钙 摄 入 ,眼科 对 症 治疗 ,预后 
差 ， 常 因 肾 钙化 和 肾 功 能 衰竭 而 死亡 。 
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Duane 综合 征 


译名 : 杜 安 综合 征 

别名 : 四 眼球 后 退 综合 征 ; @ 眼 球 后 缩 综 
合 征 ; @ 眼 球 后 退 运 动 综合 征 ; @ 先 天 性 眼球 
陷 没 ;@ 内 直 肌 神经 支配 矛盾 ;@ 后 退 性 斜视 ; 
Duane 先天 性 眼球 后 退 综合 征 ;@Stilling 综 
合 征 ;@Tark-Stilling 综合 征 ;DStilling-Tirk- 
Duane 综合 征 。 

概要 ，1887 年 ，Stilling 首先 报告 本 病 ， 
1896 年 , Turk 又 有 较 多 报道 ; 1905 年 , Duane 
对 本 病 做 了 综合 分 析 ， 至 1948 年 Danis 已 收 
集 了 229 例 。 国内 1962 年 、1964 年 已 有 学 者 
报道 ， 到 1979 年 止 《 中 华 眼 科 》 杂 志 已 有 20 
例 报道 , 本 征 特征 为 水 平 运 动 受 限 , 内 转 时 眼 
球 向 后 退缩 ， 同 时 伴 有 明显 上 转 。 女 性 多 见 ， 
男女 比例 为 3: 2， 约 85% 为 左 眼 发 病 。 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 疾病 , 过 去 
认为 本 病 有 以 下 几 种 原因 : (1) 外 直 肌 妥 膜 异 
常 , 外 直 肌 成 为 一 无 弹性 的 案 带 。(2) 外 直 肌 
发 育 不 良 ， 合 并 内 直 肌 发 育肥 大 。(3) 内 直 肌 
止 端 附着 点 向 后 等 。 近年 根据 肌 电 图 检查 , 认 
为 是 外 直 肌 受 异常 神经 支配 所 致 .由 于 神经 支 
配 异常 , 外 直 肌 不 能 行使 外 转 功能 , 内 转 时 同 
内 直 肌 收缩 , 外 直 肌 也 同时 收缩 , 因此 造成 内 
转 受 限制 和 眼球 后 退 .至 于 内 转 时 产生 上 转 和 
下 转 现象 ，Simonsz 用 CT 扫描 证 实 为 外 直 肌 
FERRER GE. 

眼 部 特征 : 

1. 眼球 外 转 受 限 或 完全 不 能 ， 眼 球 内 转 
受 限 ， 眼 球 内 转 时 眼球 退缩 。 

2. 部 分 患者 眼球 内 转 时 眼球 明显 上 转 或 
下 转 ,眼球 外 转 时 眼球 轻 度 突出 , 轻 度 验 下 垂 ， 
EDEN. 瞪 裂 开 大 , 受累 眼 辐 连 无 力 , 约 有 
38% 伴 有 和 斜视 , 内 斜 较 多 , 严重 病例 可 见 集合 
功能 不 足 。 

3. 尚 可 伴 有 了 眼 部 其 他 异常 ， 如 : 届 光 不 
IE, 小 眼球 , RRAN, 高 度 远视 , 圆锥 角膜 ， 


小 角膜 , 先天 性 白内障 , 虹膜 异 色 , 瞳孔 偏 位 ， 
FARTSGRENSE. 

本 征 可 分 为 三 型 ，1 型 病 侧 眼球 外 展 麻 
痹 ,1 型 内 收 麻痹 ,1 型 外 展 麻痹 和 内 收 麻痹 
并 存 .1984 年 , 国内 曾 有 人 报道 一 例 变 异型 眼 
球 后 退 综合 征 ， 其 表现 为 右 眼 外 转 时 无 障碍 ， 
其 他 同 眼球 后 退 综合 征 。 

全 身 特征 : 可 有 面神经 麻痹 , 颜面 半 侧 发 
BRT H. KGL: BR KIRKE. Bli 
AE. PENS, MERER, PMZ. 
Klippel— Feil 综合 征 等 。 眼 肌 电 图 检查 有 助 诊 
断 。 

治疗 : 对 于 轻 症 者 , 因 无 明显 痛苦 可 不 予 
治疗 , 对 于 显著 内 、 外 斜视 者 可 行 常规 水 平 肌 
手术 ,对 于 内 转 时 明显 上 转 或 下 转 者 可 行 : 
D 后 徙 两 条 水 平 肌 到 赤道 部 。(2) 眼球 赤道 
部 后 固定 外 直 肌 。(3) 外 直 肌 Y 形 臂 开 移 位 
R. 1989 年 国内 有 学 者 报道 了 10 例 行 外 直 肌 
YY 形 辟 开 移 位 术 者 , 对 明显 眼球 后 退 者 , 行 外 
直 肌 中 度 后 从 合并 Y 形 劈 开 移 位 术 ， 收 到 满 
意 效果 .另外 , 肌 电 图 呈现 反常 性 神经 支配 时 ， 
禁忌 矫形 手术 。 

附 一 ”Duane I 综合 征 

此 型 相当 于 Lyle B 型 或 Malbran 1 型 ， 
第 一 眼 位 为 隐 斜 或 轻 度 内 斜视 ,内 转 及 外 转 均 
受 限 ， 外 转 受 限 较为 显著 〈 只 能 到 达 中 线 ) 。 

眼 部 特征 : 

1. 内 转 稍 受 限 。 外 转 显 著 受 限 。 

2 当 企图 内 转 时 ， 眼 球 后 退 ， 瞪 裂 缩小 ， 
企图 外 转 时 ， 眼 球 向 前 突出 ， 瞪 裂 开 大 。 

3 当 眼 内 转 时 可 合并 上 转 或 下 转 。 被 动 
牵 拉 试验 ， 内 转 位 可 大 于 自主 转眼 时 的 程度 。 

4 肌 电 图 检查 可 见 内 转 时 放电 最 大 ， 外 
转 时 放电 最 小 。 

全 身 特征 :可 能 有 头 转向 患 侧 的 代 偿 性 头 
位 。 


眼 综合 征 
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附 二 Duane 1 综合 征 

与 第 一 型 相同 , 但 内 转 完全 正常 , 仅 外 转 
受 限 及 轻 度 第 一 眼 位 异常 ,此 型 相当 于 Lyle C 
型 或 Malban I 型 。 

眼 部 特征 : 

1. 内 斜 眼 内 转正 常 , 眼球 向 内 转 时 , 向 后 
退缩 ， 瞪 裂 缩小 。 外 转 时 受 限 ， 眼 球 稍 突出 ， 
瞪 裂 开 大 。 

2. 眼球 内 转 时 合并 上 转 或 下 转 ， 被 动 牵 
拉 试 验 ， 外 转 不 能 达到 大 于 自主 转眼 时 的 程 
度 。 

3 有 单眼 内 斜视 或 交替 性 内 斜 ， 或 内 隐 
fe 

4. 肌 电 图 检查 可 见 内 转 、 外 转 时 均 有 最 
大 放电 值 ， 

全 身 特 征 ， 可 能 有 代 偿 性 头 位 。 

附 三 Duane 有 综合 征 

此 型 有 外 斜视 内 转 及 外 转 皆 受 限 , 但 内 
转 受 限 较 外 转 显著 ， 只 能 达 中 线 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼球 内 转 时 显著 受 限 ， 外 转 稍 受 限 。 

2. 内 转 时 瞪 裂 缩小 , 眼球 内 陷 , 外 转 时 可 
见 瞪 裂 开 大 ， 眼 球 突出 。 

3. 被 动 牵 拉 试验 可 见 内 转 及 外 转 时 皆 不 
能 大 于 自主 转眼 时 的 程度 。 

4. 肌 电 图 检查 、 病 眼 企图 内 转 时 ， 内 直 
肌 、 外 直 肌 同 时 有 很 强 的 极其 类 似 的 放电 现 
R. 


Dubin-Johnson 综合 征 
译名 : 杜 一 约 综合 征 


别名 : DHEA ÆRE (Chronic Idio- 
pathic Jaundice); OKA MEG ATE OR 


辣 一 肝 色 素 沉着 综合 征 ;@@ 黑 色 肝 一 黄 丫 综合 
征 ;@@Dubin-Sprinz 综合 征 ; @Sprinz-Nelson 
综合 征 。 

概要 : 主要 特点 是 间歇 性 黄 总、 腹痛 ， 肝 
驻 呈 墨绿 色 ， 多 发 病 于 青少年 时 期 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 , 为 家 族 性 
代谢 障碍 , 由 于 肝脏 不 能 排泄 结合 胆 红 素 及 其 
他 有 机 阴离子 之 故 , 肝 活体 组 织 检 查 见 肝脏 呈 
灰 黑 色 , 肝 细胞 特别 是 中 央 小 叶 区 有 黑色 素 样 
物质 沉着 ， 无 炎症 或 纤维 化 。 

眼 部 特征 : 婴儿 最 先 见 到 结膜 及 巩膜 黄 
. 

全 身 特征 : 

1. 右 季 助 部 腹痛 , 疲乏 无 力 , 恶心 甚至 哎 
吐 饮酒、 妊娠 、 强 劳动 可 诱发 加 重 ) ,便秘 ， 
上 腹 饱 胀 和 疼痛 ， 食 欲 碱 退 ， 

2. 间歇 性 黄 冶 发 作 ， 肝 脏 轻 度 肿 大 及 触 
| 痛 。 

3. 实验 室 检查 : 血清 胆 红 素 增加 , 胆汁 的 
排泄 及 尿 胆 原 在 尿 中 增加 ， 肝 活检 有 助 于 诊 
断 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 为 先天 性 良性 疾病 ， 
无 需 手 术 。 


| Dyscontrol 综合 征 


译名 : 控制 障碍 综合 征 

别名 : 四 脑 功 能 低下 综合 征 ; @ 脑 功能 障 
碍 综合 征 。 

概要 : 主要 特点 为 行为 狂躁, 性 暴行 , M 
痛 及 记忆 力 碱 退 。 

病因 病理 : 多 与 脑 部 局 灶 性 病变 有 关 , 神 
经 系统 肿瘤 是 产生 这 种 行为 的 原因 。 

眼 部 特征 :大 多 数 患 者 有 阅读 困难 及 视野 
缺损 。 

全 身 特征 : 
| 1. 盲目 的 肉体 残暴 行为 ， 少 量 饮 酒 后 便 

出 现行 为 躁 狂 ,性 暴行 , 常 有 自发 性 事故 发 生 。 

2. 杜 时 性 癫 病 发 作 ， 记 忆 力 丧失 , 幻觉 ， 
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失眠 、 抑 郁 ， 说 话 困难 。 

3 脑 电 图 、 脑 室 造影 及 头颅 CT 扫描 提 
示 脑 部 病变 ， 还 可 有 脑 局 灶 性 萎缩 。 

治疗 : 禁止 饮酒 , 主要 为 明确 病因 及 对 症 
处 理 。 


Eales 综合 征 


译名 : 伊 耳 斯 综合 征 

别名 : 〇 视网膜 静脉 周围 炎 (Retinal re- 
riphlebitis) ; @ 视 网 膜 血 管 炎 周 边 型 OWA 
膜 血管 炎 ; @ 青 年 性 复发 性 视网膜 出 血 ; OF 
年 性 反复 性 视网膜 玻璃 体 出 血 ;@ 青 年 性 视 网 
膜 血管 病 ，@DEales 病 。 

概要 ，1873 年 ，Perls 首先 描述 了 本 病 。 
1882 年 ，Eales 发 现 本 病 的 眼 内 出 血 与 视网膜 
静脉 的 改变 有 关 ， 并 称 之 为 Eales 病 ， 主 要 特 
征 为 视力 突然 下 降 , 视网膜 出 血 , 视网膜 静脉 
周围 的 改变 ， 玻 璃 体 出 血 及 增殖 性 视网膜 炎 ， 
一 般 仅 静脉 受累 ,双眼 常 先后 发 病 , 并 反复 发 
作 。 多 见于 20 一 30 岁 的 男性 青年 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 过 去 认为 与 结核 有 
关 , 近来 研究 表明 本 病 与 免疫 反应 有 关 。 由 于 
血液 中 含 氧 不 足 ,视网膜 组 织 因 缺乏 足够 的 营 
养 和 氧 ， 从 而 引起 血管 痉挛 和 视网膜 水 肿 ,小 
静脉 通 透 性 和 毛细 血管 脆性 增加 , 发 生 反复 性 
渗 出 与 出 血 。 

眼 部 特征 :临床 一 般 分 为 5 期: 

@ 初 发 期 〈 出 血 前 期 )， 此 期 视力 一 般 不 
受 影响 , 多 无 自觉 症状 或 仅 有 飞 蚊 症 。 眼底 病 
变 多 局 限于 视网膜 周边 部 。 可 见 有 大 小 不 等 、 
境界 不 清 的 灰白 色 渗 出 物 ， 静 脉 纤 曲 、 扩 张 ， 
HAGE. 静脉 旁 出 现 细小 点 状 出 血 ， 有 时 
在 血管 末端 有 血管 瘤 出 现 。 

四 出 血 期 :视力 迅速 减退 ,甚至 仅 有 光 感 ， 
眼底 可 见 静 脉 附近 有 播 散 性 的 火焰 状 或 片 状 
出 血 , 视网膜 水 肿 。 如 发 生 大 量 出 血 则 血液 可 
浸 人 玻璃 体内 , 严重 者 可 积 满 玻璃 体 。 此 时 眼 
底 窥视 不 清 , 眼底 镜 下 仅 呈 现 红色 反光 . HE 


眼 内 容 物 突然 增加 , 眼 压 急剧 上 升 而 发 生 继 发 
性 青光眼 。 

图 吸收 期 ; 出 血 逐 渐 吸 收 减少 , 约 一 个 月 
左右 可 完全 吸收 , 或 遗留 少数 玻璃 体 混浊 。 一 
般 能 馈 复 相当 视力 , 若 再 次 出 血 ， 视网膜 或 玻 
璃 体 可 逐渐 发 生机 化 。 

ONEA 〈 增 殖 性 视网膜 炎 ): 由 于 眼底 
反复 出 血 和 渗 出 , 结缔 组 织 渐 次 增加 , 呈现 条 
FR: 降落 伞 状 或 球状 形态 。 结缔 组 织 一 端 附 
着 于 视网膜 或 视神经 乳头 上 , 另 一 端 漂浮 于 玻 
离 体 中 .视力 可 因 玻 璃 体 混浊 的 程度 及 机 化 物 
是 否 遮 盖 黄 斑 而 定 。 

ORM: 结缔 组 织 的 收缩 与 牵 拉 作用 ,可 
造成 局 限 性 继 发 性 视网膜 脱离 ,也 可 并 发 白 内 
障 及 青光眼 ， 视 力 严重 损害 。 

全 身 特征 : 偶 伴 共 济 失调 ， 感 觉 异 常 ， 语 
言 障碍 。 

治疗 : 

1 主要 以 病因 治疗 为 主 ， 结 核 患 者 做 抗 
结核 治疗 。 尽量 减少 活动 , 眼底 有 新 鲜 出 血 的 
病人 ， 应 卧床 休息 。 

2 葡萄糖 酸 钙 、 维 生 素 C、 芦 丁 及 止血 药 
物 . 吸收 和 机 化 期 可 给 予 尿 激酶 、 复 方 樟 柳 碱 
等 结膜 下 或 球 后 注射， 

3. 玻璃 体 机 化 条 索 严重 影响 视力 者 ， 可 
行 玻璃 体 切割 手术 ,如 发 生 白内障 及 视网膜 脱 
离 ， 可 行 白内障 摘除 术 及 视网膜 复位 手术 。 

附 一 ”Eales 病 中 心 型 

此 病 仅 限于 视 乳 头 及 视 乳 头 周围 视网膜 
静脉 的 炎症 .眼底 检查 可 见 视盘 及 其 周围 的 视 
网 膜 水 肿 ， 视网膜 静脉 绎 曲 、 扩 张 、 视 网 膜 出 
血 。 但 无 并 发 症 及 玻璃 体 出 血 发 生 。 


附 Eales 病 周边 型 


别名 : BI 


眼 综合 征 
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1965 年 ，Charamis 及 Agarwal 又 将 其 分 
为 N 期 : 1 期 :视网膜 周边 部 轻 度 静 脉 周 围 炎 ， 
可 见 有 极 少量 的 出 血 点 , 无 并 发 症 。1 期 : A 
边 部 视网膜 静脉 炎症 范围 扩大 ,并 累及 较 大 的 
血管 ， 出 血 较 以 前 增多 ， 并 可 有 玻璃 体 混浊 、 
E 期 : 视网膜 新 生 血 管 形成 .第 N 期 : 视网膜 、 
玻璃 体 大 量 反复 出 血 ， 形 成 增殖 性 视网膜 炎 ， 
并 出 现 并 发 症 , 如 视网膜 脱离 , 并 发 性 白内障 
等 。 
附 三 ” 原 发 性 视网膜 静脉 周围 炎 
别名 ， 原 发 性 Eales 病 
此 病 好 发 于 青年 男性 ,但 亦 可 见于 任何 年 
龄 .为 原 发 于 视网膜 本 身 的 炎症 所 致 的 静脉 周 
围 炎 , 其 临床 主要 特点 : (1) 视网膜 炎症 明显 ， 


视网膜 水 肿 ， 渗 出 较 多 ,静脉 旁 可 有 放射 状 或 | 


火焰 状 出 血 。(2) 视网膜 静脉 两 侧 伴 有 宽窄 不 
WAR. FR. TRREMMR. 0) 经 治 
疗 炎症 可 得 到 控制 ， 预 后 好 ， 一 般 很 少 复发 . 


附 四 ” 继 发 性 视网膜 静脉 周围 炎 


别名 ， 继 发 性 Eales 病 

本 病 为 继 发 于 眼 局 部 或 全 身 性 疾病 的 视 
网 膜 静脉 周围 炎 。Duke-Elder 将 本 病 分 为 I 
W: L. 继 发 于 葡萄 膜 炎 的 视网膜 静脉 周转 
Ki 1. 继 发 于 全 身 的 视网膜 静脉 周围 炎 。 能 
引起 本 病 的 葡萄 膜 炎 , 主要 以 后 葡萄 膜 炎 症 为 
多 见 。 其 他 尚 可 见 眼 部 带 状 疱疹 ,葡萄 膜 炎 的 
症状 与 体征 。 

全 身 特征 : 结核 , 立 克 次 体 病 , 阿 米 巴 病 、 
梅毒 等 。 


Eaton-Lambert 综合 征 


译名 : 爱 一 朗 综 合 征 
别名 : 恶性 肿瘤 合并 肌 无 力 综合 征 ; © 


肌 无 力 综合 征 ; @ 类 重症 肌 无 力 综合 征 ; OX 
气管 癌 一 肌 无 力 综合 征 ; @@ 痛 性 肌 无 力 综合 
征 ; OMERZA: @ 假 性 肌 无 力 ; ORR 
MEE: @ 眼 肌 阵 挛 综 合 征 。 

概要 : 1956 年 ，Eaton 和 Lamber 报道 本 
病 . 此 病 多 见于 恶性 肿瘤 患者 , 通常 伴 发 痛 转 
移 或 神经 功能 直接 受 损 。 主 要 表现 为 肌 无 力 。 
好 发 于 40 岁 以 上 的 男性 。 肺 痛 以 外 的 痛 症 引 
起 者 , 则 多 见于 年 轻 人 , 可 先 于 肺 痛 而 表现 出 
来 ， 故 有 助 于 肺癌 的 早期 诊断 。 

病因 病理 :多 数学 者 认为 本 征 是 由 于 癌症 
时 的 病毒 感染 或 血液 循环 障碍 所 引起 的 一 种 
神经 肌肉 接头 功能 异常 .运动 神经 纤维 终 板 与 
肌肉 接合 处 的 退行 性 变 , 同 运动 神经 末 稍 释放 
乙酰 胆 碱 障碍 有 关 . 也 有 人 认为 和 环 式 单 磷酸 
腺 苷 代谢 异常 有 关 。 

眼 部 特征 : 眼 外 肌 阵 挛 或 麻痹 ,视力 减退 ， 
眼 轮 奋 肌 肌 力 弱 , 提 上 瞪 肌 受累 时 出 现 瞪 下 垂 
( 偶 见 )， 眼 球 向 各 个 方向 运动 的 范围 减少 。 
Bells 现象 阳性 , 球 结膜 充血 , BERTE I 
上 皮 损伤 ， 角 膜 知觉 减退 ， 了 瞳孔 缩小 。 

全 身 特征 : 

1. 消瘦 ,疲劳 感 和 下 肢 及 躯干 肌 无 力 , 偶 
| 见 延 铺 支 配 肌 轻 度 受累 。 
| 2. 主动 运动 数秒 后 ， 肌 力 暂 时 性 增加 。 
50% 病 人 有 口 干 燥 感 , 约 1/4 病人 有 轻 度 吞咽 
困难 声音 跌 哑 和 发 音 障碍 。 

3. 对 箭 毒 异常 敏感 ， 对 胆 碱 脂 酶 抑制 剂 
无 反应 , 腿 反 射 碱 弱 或 消失 , 约 1/3 患者 合并 
周围 性 感觉 异常 , 约 半数 病例 可 发 生 阳痿 或 麻 
KR. 

4. 做 肌 力 试验 可 显示 出 一 种 特征 性 变 
化 : 即 反 复 运动 ， 可 增强 肌 力 ， 待 休息 下 来 ， 
便 重新 陷入 一 种 肌 无 力 状态 。 

5. 药物 试验 : 对 d 一 南美 防己 克敏 感 , 对 
新 斯 的 明 无 效 。 

6. 肌 电 图 所 见 同 重症 肌 无 力 相反 ， 即 单 
个 电 刺 激 诱发 的 动作 电位 低 于 正常 ,高 频 连 续 
电 刺 激 引起 高 辐 动作 电位 ， 休 息 后 再 度 降低 。 
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7. RREAN AX 线 片 、 支 气管 镜 和 造 | 
影 ，CT 等 有 助 于 肿瘤 的 诊断 。 

鉴别 诊断 ; 

1, 应 与 重症 肌 无 力 相 鉴别 ， 重 症 肌 无 力 
对 新 斯 的 明敏 感 ， 而 本 征 则 对 d 一 南美 防 已 奏 
敏感 ， 对 新 斯 的 明 无 反应 。 

2 应 与 多 发 性 肌 炎 、 皮 肌 炎 、 多 发 性 神经 
炎 及 痛 组 织 转移 和 侵袭 所 造成 的 种 种 神经 系 
统 疾病 进行 鉴别 。 

治疗 : 

1. 盐酸 县 、 咖 啡 因 ， 可 改善 肌 无 力 症状 ， 
癌 肿 应 放射 治疗 或 化 疗 ， 必 要 时 手术 切除 。 

2. 一 旦 切除 肿瘤 , 肌 无 力 症状 即 可 消失 ，| 
因 肌 无 力 可 较 肺 癌 先 出 现 ， 故 应 早期 行 X 线 
胸部 检查 。 | 


Edward 综合 征 | 
| 

别名 : 染色 体 16 一 18 三 体 综合 征 (Tri- | 
somy 16—18 Syndrome); @ 三 体型 一 18 综合 | 
征 ; 图 | | 

概要 : 本 病 较 常见 , 初生 婴儿 中 发 病 率 约 | 
占有 1/4 000—1/5 000， 胎 儿 期 即 发 病 , 约 | 
50% 在 出 生 后 二 个 月 内 死亡 ， 男 女 比例 约 为 
1:3. 

AAMA: REWIN DAR | 
色 体 在 E 组 18 号 ,也 有 报告 位 于 16.17 号 者 。 
大 多 数 患 儿 父母 年 龄 较 大 ,在 卵子 形成 过 程 中 
第 18 号 染色 体 不 分 离 是 本 病 发 生 的 主要 原 
因 。 

眼 部 特征 : 

1. 斜视, MEL 两 眼 分 离 过 远 , AMS 
脸 裂 狭小 , 小 眼球 , 眼球 突出 , RAMLET. 

2. 角膜 混浊 ， 先 天 性 青光眼 ， 晶 状 体 混 
We 脉络 膜 视网膜 病变 ， 视 神经 萎缩 脉络膜 
和 视神经 缺损 ER. 

全 身 特征 ， 

1. 智力 低下 ， 精 神 发 育 不 全 ， 大 小 脑 异 
Å AREK ARBOR, BASH, BK 


发 育 不 良 。 

2. 出 生 后 瘦小 虚弱 , 体重 增长 不 足 , 喂养 
困难 , 5. 99% 有 先天 性 心脏 病 , 以 室 间 隔 缺 损 
和 动脉 导管 未 闭 最 常见 。 

3. 小 颌 畸形 , DD AR ER GB 
耳 畏 形 且 低位 ， 弯 颈 。 

4 皮肤 纹理 有 特异 变化 ， 手 指 有 6 一 10 
个 弓 状 纹 , 指 过 度 曲 届 ，3、4 指 紧 贴 手掌 ，2、 
5 指 合 于 其 上 ,是 特 殊 变 势 握拳 ， 此 特征 有 诊 
MEN. MLE. MAHR GUD. 

5. 全 身 肌 张力 高 ， 肢 体 常 处 于 强直 届 曲 
位 。 

6. 脐 疝 和 腹股沟 疝 , 食道 闭锁 , 肝 外 胆管 
闭锁 ， 异 位 胰腺 组 织 ， 结肠 旋转 不 良 。 肾脏 异 
常 ， 马蹄 肾 ， 隐 摆 ， 小 阴 层 小 。 

7. WRR VER MED MAH 
外 展 受 限 。 

8. Meckel MZ, 多 毛 症 , 先天 性 血小板 减 
DÈ. 
治疗 ; 无 特殊 疗法 。 


Ehlers-Danlos 综合 征 


译名 : 埃 勒 斯 一 丹 类 斯 综合 征 

别名 :(D 全 身 弹 力 纤维 发 育 异常 综合 征 ; 
加 弹力 性 皮肤 : @ 弹 力 过 度 性 皮肤 ; 四 真皮 弹 
力 过 强 ; @ 皮 肤 弹性 过 度 综合 征 ; OREAK 
RE: @ 橡 胺 样 皮肤 病 ; @ 皮 肤 松弛 症 ; OG 
天 性 结缔 组 织 发 育 不 良 综合 征 ;四 关节 松弛 -- 
皮肤 毛细 管 破裂 一 皮肤 松弛 综合 征 ;中 印度 橡 
胶皮 肤 综合 征 ; @Danlos 综合 征 ; 四 Meekeren- 
Ehlers-Danlos 484 fl; Van Meekeren 综合 
TE 1 型 ; GSack 综合 征 ; 的 Sack-Barabas 综合 
征 。 

概要 : 1682 年 ，Van Meekeren 首先 报告 
本 病 。1901 年 ，EhLers 报告 本 病 合并 关节 活 
动 度 过 大 .1908 年 , Danlos 又 补充 指出 本 病 常 
并 发 假 性 肿瘤 。 后 来 ， 多 称 此 征 为 Ehlers 一 
Danlos (简称 ED) AE. 它 是 一 种 出 生 时 即 
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已 存在 的 遗传 性 弹力 组 织 发 育 异 常 的 疾病 ,两 
ESTRE. 主要 特征 为 皮肤 弹性 过 强 , 皮肤 
和 血管 脆弱 ,以 及 关节 松弛 三 大 主 征 的 一 组 病 
征 ， 可 分 为 关节 和 皮肤 两 型 。 

病因 病理 : 病因 机 制 尚 不 十 分 清楚 ,为 党 
染色 体 显 性 低 外 显 率 遗传 ， 有 时 为 隐 性 遗传 ， 
病理 示 表 皮 和 真皮 均 明 显 变 薄 , 通 常 为 胶原 纤 
维 减少 且 排 列 不 规则 , 弹性 纤维 相对 增多 , 皮 
下 及 关节 韧带 发 育 不 良 。 

眼 部 特征 ， 

1. 眶 距 增 宽 , 斜视 , 眼 部 皮肤 变 脆 , 弹性 
HR RET» PIER RIME 
减退 ， 上 险 易 翻转 ， 险 外 翻 。 蓝 巩膜 。 

2. 近视 , 小 角膜 , 晶体 陪 位 〈 悬 韧带 松弛 
所 致 )， 血 管 样 条 纹 ，Brachs 膜 变 性 ， 黄 斑 部 
变性 , 脉络 膜 、 视网膜 出 血 , 增殖 性 视网膜 炎 ， 
继 发 性 视网膜 脱离 和 球 后 血肿 ,玻璃 体 出 血 也 
很 常见 ， 偶 见 眼 压 升 高 。 

全 身 特征 ， 

1, 本 征 生 后 即 有 , 但 多 在 幼年 出 现 症状 ， 
典型 病人 皮肤 柔软 如 鹅 绒 样 ,有 如 橡皮 筋 一 样 
牵 拉 出 很 长 皮 辟 , 放松 后 迅速 复原 , 皮肤 易 碎 
B ETEA, MAAR, HT ALDER 
肿瘤 。 

2 关节 过 度 伸展 为 本 病 重要 特征 ， 易 脱 
白 和 关节 积 血 ,韧带 斯 裂 。 由 于 结缔 组 织 缺陷 ， 
患者 很 易 出 血 ， 可 有 自发 性 动脉 瘤 破裂 , 出 血 
有 致命 性 危险 。 

3. 可 有 神经 系统 症状 , 先天 性 心脏 病 , 先 
天 性 内 脏 畸 形 ,凝血 时 间 延 长 ,伤口 愈合 不 良 ， 
肌 张 力 减 退 , 齿 发 育 不 全 ,先天 性 通关 节 脱 位 . 
脐 、 股 、 腹 股 沟 疝 等 ,目前 将 本 病 分 为 七 个 类 
型 : OED! (重症 型 ): 最 多 , il-V 型 全 部 
病例 的 53%, 为 常 染色 显 性 遗传 , 皮肤 伸展 过 
度 , 易 挫伤 。 全 身 性 关节 活动 范围 明显 增 大 ， 
其 原因 为 胶 质 分 子 间 架 桥 的 摩 碍 . OEDI ( 轻 
症 型 )， 此 型 为 第 I 型 的 轻型 ， 表 现 较 轻 ， 占 
35%，, 仅 限于 手 和 足 的 关节 活动 过 度 ;@ED I 
(良性 活动 过 度 型 ) ; 关节 活动 度 显著 增强 , 伴 


有 后 遗 症 ， 而 皮肤 与 骨骼 的 改变 轻微 ， 约 占 
12%。@EDN GRE Sack 型 ; Sack- 
Barabas 综合 征 ), 中 度 或 轻微 关节 受累 ,皮肤 
无 伸展 过 度 , PREFER, 皮下 静脉 晨 网 状 , 显 
AAR, I ZERA, LESE GER 
痕 , 有 因 内 脏 破裂 而 致死 者 。 患者 一 般 很 少 能 
活 到 20 岁 , 发 病 率 占 1 — V 型 的 40%, OED 
V X 连锁 伴 性 型 ) : 皮肤 伸展 过 大 , 频 似 第 一 
型 ,而 关节 的 可 动 性 较 局 限 ,血管 脆性 为 中 度 ， 
经 对 纤维 母 细胞 的 培养 研究 表明 ,其 赖 酰 氧 化 
酶 活性 低 至 正常 的 15 一 30% 。@EDV GÅ 
氮 酸 缺乏 性 胶原 型 或 眼 型 ， 马 凡 样 过 动 综合 
征 ; 常 染色 体 隐 性 型 ): 除 本 征 主要 症状 外 , 有 
蝇 体 脱位 , 视网膜 脱离 、 蜂 蛛 状 指 , ERS 
等 . 马 凡 样 症状 ,胶原 中 羟 赖 氨 酸 减少 . DED 
N (先天 性 多 发 性 关节 松弛 型 ; 前 胶原 持续 存 
在 型 ): 可 能 为 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 以 关节 松 
弛 为 主要 症状 ,皮肤 和 血管 中 度 异 常 , 侏 俑 症 ， 
P 一 胶原 肽 酶 缺损 。 

治疗 :主要 是 对 证 治疗 ,以 支持 疗法 为 主 ， 
尽 可 能 避免 眼 部 、 关 节 和 皮肤 损伤 。 


Ellis-Van Creveld 综合 征 


译名 艾 一 范 综合 征 

别名 : 软骨 外 胚层 发 育 不 良 综合 征 ; © 
先天 性 软骨 钙化 障碍 心脏 病 综合 征 ;@@ 中 胚 一 
外 胚层 发 育 异常 综合 征 ，@ 肢 端 发 育 不 良 综 
ATEN Å; OElis-Van Creveld 先天 畸形 综合 
征 ; OOllier 综合 征 ; (DSiemen 综合 征 。 

概要 : 1933 年 ，Mointosh 首先 报告 本 病 ， 
1940 4, Ellis 和 Van Creveld 又 报道 二 例 , 并 
详 加 描述 , 故 后 人 称 其 为 Ellis-Van Creveld 综 
RE. 本 征 具 有 软骨 发 育 不 良 ， 外 胚层 发 育 异 
MG OD 畸形 三 大 主 征 , 并 伴 下 肢 畸 形 、 
心脏 畸形 和 智力 低下 等 症状 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 , 约 25% 的 
病人 为 近亲 结婚 的 后 代 .目前 有 学 者 认为 是 胚 
胎 期 的 间 胚 层 外 胚 叶 形 成 异常 ,影响 有 关 组 织 
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脏 器 的 成 长 与 发 育 而 造成 。 

眼 部 特征 : 眉毛 细 ， 内 斜视 ， 先 天 性 白 内 
障 及 虹膜 缺损 。 

全 身 特征 : 

1. 软骨 发 育 不 全 是 最 主要 的 症状 ， 多 指 
HD 了 畸形 ， 四 肢 短 小 (特别 是 近 端 )， 腑 骨 、 
股骨 常 呈 弯曲 状 , 肥 骨 干 近 心 端 扩大 , 为 一 特 
征 性 变化 , RI, KABA, AHRR. 饮 
干 多 正常 。 

2. 多 指 QD 畸形 , 手 几 乎 全 部 具有 此 种 
BEE ,而 脚 多 由 畸形 者 仅 占 本 征 患者 总 数 
的 1/3。 牙 齿 发 育 不 全 ， 鞍 鼻 、 口 唇 外 翻 。 

3 外 胚层 发 育 异常 ， 指 甲 薄 而 有 皱纹 或 
BREE, BRER "KE, BK 
干燥 , 皮脂 腺 缺 如 ， 泪腺、 唾液 腺 均 受 损 而 分 
泌 减 少 ,毛发 稀少 ,特别 是 眉毛 和 阴毛 稀 而 细 ， 

4. 智力 发 育 低下 , 免疫 功能 不 足 , 易 合并 
感染 。 

5. 约 占 50% 的 病例 合并 有 先天 性 心脏 
病 , 常见 房间 隔 缺 损 , 其 次 为 室 间隔 缺损 , 生 
殖 器 畸形 ， 隐 和 哇 ， 尿 道上 裂 及 下 裂 等 。 

治疗 : 对症 处 理 。 


Elsahy-Waters 综合 征 


译名 ， 艾 一 瓦 综合 征 

别名 : 鳃 骨骼 生殖 器 综合 征 。 

概要 : 特征 为 小 头 , 面 正 中 部 发 育 不 良 及 
DER. 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 常 染色 体 隐 
性 遗传 或 伴 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 眶 距 过 宽 、 斜 视 ， 轻 度 上 脸 下 
E RRAN. 

全 身 特征 : 

1. MARATE, WARE. 

2. 短 头 , 面 正中 部 发 育 不 良 , 多 发 性 颌 骨 
Ki, DRA, AIK, HEFER FER 
育 不 良 。 

3. 漏斗 胸 ， 阴 茎 阴囊 部 尿道 下 裂 。 


治疗 : 无 特殊 疗法 ， 对 症 处 理 ， 必 要 时 行 
矫形 手术 。 


Elschnig I 综合 征 


译名 : 埃 尔 希 尼 综合 征 I 型 

别名 : Meibonian 结膜 炎 。 

概要 :主要 特征 为 眼 部 刺激 症状 及 慢性 结 
BR. 

病因 病理 :为 慢性 炎症 , 伴 有 瞪 板 腺 增殖 。 

眼 部 特征 : AH, RAN, MOE. ENE 
DER. GR, HUSM. 

全 身 特 征 : 无 特殊 表现 

治疗 ;局 部 用 抗生素 眼 液 滴 眼 ， 一 日 3 一 
6 次 。 


Elschnig 1 综合 征 


译名 : 埃 尔 希 尼 综合 征 1 型 

概要 : 本 征 为 出 生 时 即 已 存在 , 主要 特征 
是 月 裂 及 眼 部 畸形 。 

病因 病理 ， 病 因 不 明 。 

眼 部 特征 ; 双眼 眶 距 过 宽 , 脸 裂 向 外 侧 延 
长 。 外 紫 角 向 外 下 方 移 位 ， 下 脸 外 翻 。 

SAME: MR ER. 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 必 要 时 行 矫形 手术 。 


Empty Sella 综合 征 


译名 : IRRA 

别名 : @ 鞍 内 池 综 合 征 ; ORAR: © 
BARE: ORG E. 

概要 : 1951 Æ, Busch 首先 发 现 本 征 ， 称 
H ZR”. 1962 年 ,Calby 做 了 进一步 研究 ， 
命名 为 “ 空 蝶 鞍 综合 征 "。 国 内 劳 远 诱 曾 报告 
两 例 , 均 经 手术 证 实 。 目前 对 本 征 的 报告 日 渐 
增多 ， 作 者 在 1991 年 曾 遇 到 两 例 。 临 床上 主 
要 表现 为 视力 障碍 、 神 经 症状 与 内 分 泌 异 常 ， 
| 多 见于 中 年 肥胖 女性 。 
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病因 病理 : 病因 与 发 病 机 理 尚未 完全 清 
楚 ， 多 数学 者 认为 与 下 列 因素 有 关 : 

@ 先 天 性 鞍 隔 缺损 , 使 鞍 隔 失去 正常 屏障 
作用 , 在 脑 背 液压 力 冲 击 下 , 鞍 上 的 蛛网 膜 下 
腔 经 扩大 的 鞍 孔 被 挤 到 鞍 内 之 后 ， 不 断 扩大 ， 
压迫 垂体 组 织 , 使 垂体 萎缩 . @ 鞍 区 的 蛛网 膜 
粘连 。 由 于 先天 性 或 继 发 性 外 伤 、 感染 、 肿瘤 ， 
使 局 部 的 脑 硝 液 引流 不 畅 ,加 之 脑 峭 液 搏动 性 
的 压力 作用 , 使 蛛网 膜 下 腔 突 人 鞍 内 . @@ 内 分 
WER RR ML HERD 功能 减退 ， 
可 引起 垂体 代 偿 性 肥大 , 当 反馈 机 制 失效 而 改 
用 激素 替代 治疗 后 ， 扩 大 的 垂体 又 恢复 原 体 
积 , PES. OEP EPPK ëk 
PLA K SD ØRE HE EA AF RR EAN 
AM. Ol FÆR HEAR Rathkes 
Pouch) 的 残留 部 演变 成 非 肿 瘤 性 要 肿 ， 由 小 
PIKE (BTK. OF HE 
缩 OEN), FEDRE MN AE 
ED ESLEI AK PE BR PA ST EEE HE. 
如 果 冲 性 变 破裂 与 蛛网 膜 下 腔 交 通 ， 可 形成 
“ 继 发 性 空 蝶 鞍 ”外伤 局 部 感染 或 垂体 腺 瘤 
经 X 线 和 手术 治疗 后 ， 也 可 造成 “ 空 碟 鞍 ”。 

眼 部 特征 

1. 进行 性 视力 障碍 是 本 征 最 常见 最 早出 
现 的 症状 ,晚期 常 发 生 眼 底 视神经 萎缩 而 导致 
失明 。 

2. 视野 缺损 也 是 本 病 的 一 个 特征 性 的 表 
现 , 可 出 现 同 侧 偏 盲 、 象 限 偏 商 、 视 野 缩小 及 
不 规则 偏 盲 。 

3. 少数 患者 还 同时 有 晶状体 、 虹 膜 异 常 。 

全 身 特征 : 

1. 先天 性 鞍 隔 缺损 者 , 一 般 无 明显 体征 。 

2 由 于 后 天 因素 所 引 的 空 蝶 鞍 病 ， 可 出 
现 垂体 功能 威 退 以 及 名 内 分 泌 芭 腺 功能 低下 
的 症状 ， 尤 其 鞍 内 和 鞍 内 蛛网 膜 粘 连 者 , 可 因 
BEKK, ER ÆRE NEBE. 

3. 成 人 内 分 小 改变 的 症状 轻 ， 儿 童 则 受 
RRE. 由 于 发 病原 因 不 同 , 个 别 患 者 可 有 甲 
状 腺 功能 亢进 ,妇女 多 毛 症 , 女子 男性 化 . 及 


端 肥大 ， 皮 质 酮 增多 症 等 表现 。 

4. 有 7 一 19. 2% 的 患者 伴 有 脑 消 液 鼻 漏 ， 
有 的 患者 可 有 普 、 额 部 头痛 症状 , 儿童 患者 可 
伴 有 骨骼 发 育 不 良 。 

5. CT 蝶 鞍 位 像 ， 核 磁 共振 检查 ， 示 鞍 背 
变 薄 吸收 ， 蝶 远 扩 大 呈 球 形 改变 。 

治疗 : 主要 为 明确 病因 , 对 有 明显 视力 谭 
碍 且 呈 进行 性 发 展 ,及 有 脑 硝 液 舞 漏 的 患者 可 
行 颅 脑 外 科 手 术 。 对 有 内 分 泌 改 变 者 可 行 相应 
对 症 治疗 。 


Engelmann 综合 征 


译名 : 恩格尔 曼 综 合 征 

别名 : 婴儿 多 发 性 硬化 性 肥厚 性 骨 病 ; 
回 进行 性 骨 发 育 不 良 ! @ 骨 干 发 育 不 良 综合 
征 ; @Carmurati-Engelmann 综合 征 ; ©Engel- 
mann 病 。 

概要 : 1920 年 已 有 关于 本 征 的 描述 。1929 
4 Engelmann 从 典型 的 X 线 改 变 作出 诊断 ， 
并 加 以 命名 , 至 1973 年 已 有 75 例 报告 。 主要 
特征 为 骨膜 明显 增 厚 , 颅骨 底部 硬化 , 视神经 
萎缩 及 肝 脾 肿 大 . 它 是 一 种 罕见 的 骨 营 养 不 良 
合并 骨 硬 化 症 ， 多 为 幼年 发 病 。 

病因 病理 : 常 染 色 体 遗 传 性 疾病 。 病理 发 
现 骨干 皮质 增 厚 ， 骨 内 膜 和 新 生 骨 形成 。 

眼 部 特征 : 

1. 眶 骨 增 生 可 使 眼球 突出 ， 上 下 瞪 闭 合 
FÈ, EEFE, 眼球 脱位 。 双 眼眶 距 过 宽 
GERE): RAAE. 

2. AH METE Mä, 白内障 , 视 神 
TUE TT ALASKA BPI A EF h D 
张 ， 视 神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 进行 性 骨 硬 化 ， 颅 底 硬化 ， 骨 质 增 厚 ， 
双 侧 长 骨 骨 干部 对 称 性 梭 状 扩 大 , 扁平 骨 , W 
骨 、 耻骨 亦 可 发 生 改变 。 BEA SME BØN. 

2. 肢体 疼痛 , HORAM, 行走 迟缓 , 肌肉 
ARER. 
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3 肝 脾 驯 大 ， 性 机 能 低下 ， 鳞 状 皮 肤 。 

4. HÆRER, MERE. 

5.X 线 见 骨 皮质 增生 ， 骨 质 硬化 性 增 大 。 

治疗 : 本 征 为 进行 性 疾病 , 虽 无 有 效 治疗 
方法 ， 但 不 会 影响 奉命， 一般 也 不 至 于 残废 


Epstein 综合 征 


译名 : RUE 

别名 : DHR Å TE (Nephrotic 
Syndrome): GABLE BR: KANE BE 
综合 征 ，@ 膜 性 肾 小 球 肾病 ， 

概要 : 主要 特征 是 大 量 蛋 白 尿 、 低 蛋白 血 
症 、 水肿、 高 脂 血 症 及 全 身 性 水 肿 。 临床 表现 
酷似 真性 或 脂 质 性 肾病 ， 故 而 得 名 。 多 见于 I 
一 6 岁 男性 儿童 ， 但 也 可 见于 成 年 男性 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 有 人 认为 与 免疫 反 
应 和 其 他 一 些 疾病 有 关 ， 如 肾 小 球 肾 炎 , E 
脉 血栓 形成 ， 肾 淀粉 样 变性 ， 中 毒性 肾病 , 红 
BERE BERA AAN, FE MP FE, 
慢性 感染 ， 胶原 性 疾病 等 。 病理 为 肾 肿 大 , 肾 
小 球 毛细 血管 基底 膜 增 厚 ， 肾 小 管 扩张 , 内 皮 
细胞 增殖 ， 透 明 样 变 和 纤维 化 。 

有 眼 部 特征 : 眶 周围 弥漫 性 浮肿 , 眼 瞪 水 肿 ， 
FARRAR. HERD. 

全 身 特征 ， 

1. 广泛 的 全 身 性 不 同 程度 的 水 肿 ， 轻 者 
仅 限于 眼 瞪 、 颜面 等 处 , 重 者 可 累及 下 肢 及 全 
身 。 此外， 还 可 有 体腔 积 液 〈 腹 水 、 心 包 积 
液 )。 化 验证 实 为 漏出 液 。 

2. 肾 功能 损害 , 有 慢性 肾 小 球 肾炎 、 红 斑 
狼疮 、 糖 尿 病 的 表现 。 

3. 代谢 性 酸 中 毒 ， 氢 质 血 症 ， 高 钾 血 症 ， 
高 血压 〈 侦 见 )。 

4 DER, 厌食 , 呕吐 , 腹泻 , 呼吸 困 
难 ， 苍 白 以 及 甲状 腺 功能 低下 。 

5 实验 室 检查 : 血浆 蛋白 降低 (<2. 59/ 
100ml) ， 尿 中 蛋白 量 之 59/ 日 〈 仅 此 一 项 ， 即 
可 诊断 为 本 征 ), 血 清 中 胆固醇 和 磷脂 增多 ,高 
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度 水 肿 和 体腔 积 液 ， 轻 度 贫血 ,血沉 增高 , 基 
础 代谢 率 低 。 

治疗 : 

1. 病因 治疗 。 

2 利尿 剂 及 预防 感染 。 

3. 高 蛋白 饮食 。 


Erb-Goldflam 综合 征 


译名 : Mk RØRTE 

别名 : 重症 肌 无 力 症 ; @ 假 性 麻痹 综合 
征 ;@Erb( 欧 勃 ) I 综合 征 ;@Hopp 一 Goldflam 
综合 征 。 

概要 :本 征 主要 特点 是 累及 颅 神经 运动 核 
所 支配 的 肌 群 ， 眼 部 常 先 受 侵 ， 肌 疲劳 现象 ， 
展 轻 午后 重 , 运动 后 疲劳 加 重 , 发 病 年 龄 多 见 
于 20 一 40 岁 ， 隐 袭 发 病 ， 男 女 比例 为 3: 2。 

病因 病理 : RAR 大 多 数学 者 认为 
是 一 种 与 胸腺 和 淋巴 系统 自身 免疫 性 有 关 的 
疾病 ,也 有 认为 是 肌肉 收缩 的 乙酰 胆 奏 机 制 的 
改变 。 可 有 淋巴 瘤 、 胸 腺 增生 ， 偶 见 胸腺 冯 ， 

眼 部 特征 : 

首先 症状 是 单 侧 或 双 侧 上 瞪 下 垂 伴 复 视 ， 
RIRS, 眼 轮 匣 肌 无 力 不 能 闭 眼 。 一 般 很 
少 累及 眼 内 肌 ( 偶 可 见 调节 麻痹 )。 注 射 新 斯 
ME ER TET BAG. 

全 身 特征 : 

1. 骨骼 肌 异 常 易于 疲劳 , 是 症状 波动 , 轻 
微 劳动 后 即 感 疲劳 ,面部 肌 无 力 ,咀嚼 肌 无 力 。 
晨 轻 午后 重 , 严重 者 可 呈 肌 无 力 危 象 , 深 反射 
BARK. 

2. 吞咽 困难 , 呼吸 紧迫, 半数 以 上 患者 有 
胸腺 肥大 ， 偶 见 胸腺 瘤 。 

3. 肌 电 图 查 新 斯 的 明 或 所 化 腾 喜 龙 试验 
明确 诊断 。 

治疗 : 省 化 新 斯 的 明 或 吡啶 斯 的 明 , 病程 
短暂 者 做 胸腺 切除 , 多 数 呈 进展 性 发 展 , 可 死 
于 感染 、 衰 竭 或 突然 的 危 象 发 作 。 


眼 综合 征 
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Espildora-Lugue 综合 征 


译名 : 桥 一 柳 综合 征 

别 名 OMME AE O 
眼 一 大 脑 中 动脉 综合 征 ; OSylvian 眼 综合 征 。 

概要 :1934 年 Espildora Lugue 报道 本 病 ， 
主要 特征 为 一 眼 失明 ,同时 有 对 侧 肢体 暂时 性 
偏瘫 ， 

病因 病理 : 由 眼 动脉 栓塞 和 大 脑 中 动脉 反 
MERE, LER AM ER ENGE. 

眼 部 特征 : 病人 突然 一 眼 失明 ( 系 眼 动脉 
闭塞 所 致 )， 可 为 暂时 性 也 可 为 永久 性 ， 眼 底 
可 见 视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 一 侧 眼 动脉 闭塞 后 , 对 侧 肢体 
发 生 暂 时 性 偏瘫 ( 系 大 脑 中 动脉 反射 性 痉挛 ) 
若 病变 在 左 侧 ， 还 可 伴 有 运动 性 失语 。 


治疗 : 

1. 发 病 后 急救 治疗 最 重要 ， 如 四 小 时 内 
给 予 亚 硝酸 异 戊 脂 吸 人. 

2. 低 分 子 右 旋 糖 本 静脉 滴 注 ， 或 蛇毒 杭 
栓 酶 静脉 滴 注 。 


3. 复方 樟 柳 碱 (0. 05% 樟 柳 碱 0. 5ml、 维 
生 素 Be100mg、2%% 奴 弗 卡 因 0. 3ml) 注射 液 ， 
球 后 注射 ， 一 日 一 次 。 

4. 环 扁桃 酚 脂 0.2. 一 日 三 次 。 复方 丹参 
H+ 一 日 三 次 ,一 次 2 片 。 


Fabry 综合 征 


译名 : 法 布 莱 综 合 征 

别名 : 四 全 身 性 弥漫 性 血管 角质 瘤 综 合 
征 ; @ 糖 脂 代谢 障碍 ，@ 糖 脂 质 沉着 综合 征 ; 
图 糖 脂 质 沉 积 症 ; 回 弥漫 性 躯体 血管 角质 痛 ; 
加 弥漫 性 毛细 血管 扩张 症 ;弥漫 性 毛细 血管 
扩张 性 疣 ;加 普遍 的 弥漫 性 毛细 血管 角 化 瘤 ; 
加 先天 性 半 乳 糖苷 酶 缺乏 症 ;@ 出 血性 结 节 综 
合 征 ; 加 遗传 性 异 位 性 脂 质 病变 ; @Fabry 病 ; 
@Fabry-Anderson 综合 征 ; @Ruiter-Pompon 


| 遗传 性 异 位 脂肪 沉着 综合 征 ; D Sweeley- 
| Klionsky 综合 征 。 

| 概要，1898 年 Fabry 首先 报道 并 详细 描 
述 了 本 病 , 以 后 临床 陆续 有 报道 , 并 对 其 遗传 
学 规律 、 发病 机 理 等 做 了 较 详细 的 探讨 。 1947 
年 Ruiter 等 对 并 发 尿毒 症 而 死亡 的 本 症 患者 
| 进行 了 病理 解剖 学 研究 ,发 现 其 死者 的 血管 辟 
有 大 量 透明 样 物质 沉积 ,并 使 细胞 发 生 空 泡 化 
改变 。1950 年 Scriba 对 此 空 泡 进 行 了 偏光 显 
微 镜 检查 , 发 现 该 物 不 仅 沉积 在 血管 壁 , 同时 
| 广泛 存在 于 患者 的 肝 脾 、 淋 巴结 、 骨 髓 、 肾 上 
腺 、 神 经 细胞 及 角膜 等 处 。1963 年 Sweeley 等 
人 终于 阐明 ,该 物质 为 含有 3 个 已 糖 单位 的 糖 
脂 质 ， 即 角质 胺 三 已 糖苷 (CTH). 1967 年 
Brady 等 进一步 并 明 ， 角 质 胺 三 已 糖苷 的 增 
多 , 是 由 于 该 物质 的 酶 "一 半 乳 糖苷 酶 活性 减 
| 低 ， 致 使 CTH 储 积 并 沉积 于 各 组 织 中 ， 引 起 
发 病 。 其 主要 特征 为 四 肢 灼 痛 , 血尿 及 皮肤 丘 
EE. 本 病 罕见 , 多 在 儿童 或 青春 
| 期 发 病 ， 男 性 为 主 。 

| 病因 病理 ， 本 病 为 X 染色 体 伴 性 连锁 隐 
| 性 遗传 性 的 疾病 , 有 家 族 倾向 , 男性 基因 外 显 
率 高 ,出 现 典型 临床 体征 ,女性 为 基因 携带 者 ， 
无 完全 型 病例 ,本 病 系 由 先天 性 "一 半 乳 糖苷 
| 酸 的 活性 缺乏 ,致使 作为 该 酶 的 基质 糖 脂 质 得 
| 不 到 水 解 ,蓄积 在 各 组 织 和 器 官 内 而 发 病 。 病 
| 理 检查 :皮肤 毛细 血管 或 表皮 内 间隙 扩张 , 心 、 
; 肝 、 骨 肠 道 、 平滑 肌 、 中 枢 神 经 系统 、 网 状 内 
| 皮 系统 、 视网膜、 脉络膜、 虹膜、 角膜 有 CTH 
积聚 。 

RERE: 

1. 角膜 混浊 为 重要 体征 之 一 ， 混 浊 位 于 
| 角膜 前 基质 层 , 排列 成 洲 涡 状 ,一般 裸 眼 即 可 
发 现 ， 少 数 需 用 裂隙 灯 显微镜 才能 发 现 。 

2. 晶状体 混浊 也 较 特 殊 ， 约 50%% 病 人 卓 
状 体 Y 字 链 及 后 皮质 出 现 羽 毛 状 混 洱 ，15% 
为 核 性 白内障 。 

3. 约 为 75% 有 视网膜 病变 ， 可 有 了 眼底 小 
静脉 血管 扩张 , 弯曲 呈 蛇 形状 微血管 病 , 视 乳 
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头 边界 模糊 ， 视 网 膜 水 肿 ， 黄 斑 病 变 。 


4. 眼 输 及 眶 周围 肿胀 ， 系 由 于 脂肪 在 眼 | 


附属 器 的 浸润 ,眼球 震 颜 , 泪 阜 和 球 结膜 毛细 
血管 扩张 及 小 血管 瘤 样 损害 ,特别 在 容 隆 部 更 
明显 。 

LIRE: 病程 可 分 三 期 。 

1. 初期 : 最 突出 的 早期 症状 是 肢 端 剧烈 
烧灼 感 或 刺 痛 ,皮肤 可 见 有 分 散 或 集 匀 的 贺 形 
或 卵 贺 形 的 紫红 色 痣 样 小 丘疹 ,大 多 分 布 于 脐 
和 膝 之 间 〈 系 毛细 血管 扩张 所 致 )， 饱 干 及 腋 
部 亦 可 见 毛细 血管 扩张 .该 皮疹 有 人 称 做 结 节 
性 出 血性 紫 癫 病 ,经 组 织 学 检查 为 真皮 小 血管 
扩张 和 角 化 所 致 . 口 层 、 口 腔 粘膜 亦 可 有 对 称 
性 针尖 状 或 班 块 状 紫 红色 小 点 状 物 , 尤 以 下 层 
HE» FØRE. KAARE AM. 
全 身 无 力 , 心脏 扩大 、 血 尿 、 蛋白 尿 , 尿 中 有 
含 糖 脂 空 泡 细胞 ,肾脏 肿 大 ,血压 升 高 ， 至 青 
春 期 ， 许 多 患者 出 现 躁 部 及 验 水 肿 。 

1. 中 期 (病人 为 中 年 ): 急性 症状 缓解 ， 
但 肾 功能 损害 进一步 加 重 , 弥漫 性 毛细 血管 扩 
K, 形成 血管 角质 瘤 ， 汗腺 分 泌 亲 乱 ， 出 现 少 
汗 和 无 汗 。 

1. KH: 出 现 贫血 和 和 氮 质 血 症 ， 肾 功能 
衰竭 , 尿 中 有 血细胞 及 管 型 。 严重 高 血压 ， 脑 
血管 功能 障碍 , 易 发 生 脑 血管 意外 而 死亡 , 皮 
肤 活检 和 血 « 一 半 乳 糖苷 酶 活力 测定 有 助 诊 
断 。 

治疗 : 

1. 莱 丙 酰胺 对 解除 危 象 有 显著 效果 。 

2 避免 过 劳 和 高 温 。 

3 对症 治疗 ， 多 数 患 儿 死 于 心力 衰竭 和 
肾 功 能 衰竭 。 轻 症 患 者 不 影响 寿命 。 


Fahr-Volhard 综合 征 


译名 : 法 一 沃 综合 征 

别名 : @ 小 动脉 增生 性 肾 硬 化 综合 征 ; @ 
恶性 肾 硬化 综合 征 。 

概要 :本 征 主要 特点 为 肾病 合并 恶性 高 血 


F 


压 及 视网膜 病变 ， 多 在 35—45 岁 之 间 发 病 。 

病因 病理 : ARER, 有 认为 与 免疫 、 肾 
素 、 血 管 紧张 素 和 醛固酮 产生 的 紊乱 有 关 .。 病 
理 检查 见 肾脏 小 动脉 纤维 素 样 坏死 ,入 肾 小 球 
小 动脉 和 叶 间 动脉 的 内 皮 增 生 ,弥散 性 血管 内 
凝血 。 

眼 部 特征 : 视力 减退 ， 视 网 膜 动脉 痉挛 、 
硬化 ， 棉 絮 样 渗 出 斑 ， 出 血 及 视 乳 头 水 肿 。 

全 身 特征 : 

1. 持续 性 或 间歇 性 头痛 , 高 血压 , 恶心 不 
适 ， 体 重 减轻 。 

2. 浮肿 ， 心 脏 扩 大 ， 呼 吸 困难 ， 腹 痛 。 

3. 实验 室 检查 : 血尿 、 蛋白 尿 和 红细胞 管 
型 , 血沉 加 快 , 尿素 所 和 肌 本 增高 ， 脑 月 液压 
力 和 蛋白 增高 。 

治疗 : 对 症 治疗 , 抗 高 血压 及 抗 肾 功能 误 
竭 的 处 理 。 


Familial Hypogonadism 
综合 征 


译名 : 家 族 性 生殖 腺 功能 不 足 综合 征 

概要 : 出 生 后 即 发 病 。 有 学 者 曾 报道 一 兄 
弟 俩 的 病例 , 13 岁 时 停止 发 育 。 体征 和 先天 性 
肾上腺 增殖 合并 性 早熟 相似 。 

病因 病理 :由 于 青春 前 期 发 育 加 速 和 早熟 
的 松 果 体 作用 终止 , 使 雄性 激素 过 度 分 泌 。 病 
HAR, 符 丸 小 管 损害 , 但 Leydig 间 质 细胞 形 
SKAR. 

根部 特征 : 生 后 不 久 , 出 现 进行 性 视力 减 
退 直 至 完全 失明 。 白 内 障 、 视 网 膜 变性 。 

全 身 特征 : 

1. 短 身材 、 男性 征 正常 , 中 等 肥胖 , 可 能 
由 于 习惯 久 坐 所 致 

2 不 完全 性 神经 性 耳 玖 ， 

3. 实验 室 检查 : 血浆 睾丸 脂 酮 低 于 成 年 
男性 而 较 高 于 正常 女性 ， 尿 中 17 一 酮 类 固 醇 
DRD. 


眼 综合 征 


治疗 : 无 特殊 疗法 。 
Fanconi 综合 征 


译名 : 范 可 尼 综 合 征 

别名 :中 先天 性 全 血细胞 减少 综合 征 ; 加 
再 生 障 碍 性 贫血 一 先天 性 畸形 综合 征 ;@@ 家 族 
性 婴儿 恶性 贫血 综合 征 ;@Fanconi FB. 

概要 : 1927 年 Fanconi 报道 本 病 , 主要 特 
征 为 先天 性 家 族 性 再 生 障 碍 性 贫血 伴 多 发 性 
先天 畸形 。 男 女 比 例 为 2 : 1， 发 病 年 龄 多 为 4 
一 12 岁 。 

病因 病理 , 病因 不 明 , 有 报道 为 家 族 性 隐 
性 遗传 。 双 亲 常 有 血族 联姻 史 , 病理 见 骨 钥 发 
育 不 良 ， 心 血管 和 肾脏 畸形 ， 脾 葵 缩 。 

WREE: EEFE, PE. ARR 
JMIRER, RR EN FARGEN. 视 乳头 畸 
形 ， 视 网 膜 前 出 血 ， 视 网 膜 出 血 ， 球 后 出 血 。 

全 身 特征 : 

1. KRAER. RR EMEF. 

2 多 发 性 先天 性 畸形 , 如 尖 头 畸形 , 骨骼 
缺损 , 跟 骨 缺损 、 拇指 和 第 一 掌骨 的 发 育 不 全 
RERAN. MRH EMBERRE PAE 
缩 。 

3 HÆ, KREE ARE 

4. 骨 入 再 生 障 碍 , 全 血细胞 减少 , 出 血 时 
间 延 长 。 色 素性 贫血 , 中 性 白细胞 减少 . 可 见 
未 成 熟 型 白细胞 ， 巨 幼 红细胞 显著 增多 。 

治疗 :主要 为 血液 科 治疗 ,眼科 对 症 治疗 。 


Fanconi I 综合 征 


译名 : 范 可 尼 综合 征 ! 型 

别名 : BERNER ENE EG 

JE EE EEE BLE 
病变 ， 多 见于 儿童 及 青年 

病因 病理 : 病因 不 清 , 有 家 族 遗 传 性 ， 


HA REW, Bowman RER FRY 
i PEREN MERN. BAS 
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| 维 化 。 
眼 部 特征 : 夜 盲 ， 视 物 模糊 ， 视 网 膜 电 图 
| 符合 色素 沉着 性 视网膜 炎 .。 视 神经 牙关 色泽 灰 
| 黄 , 视网膜 小 动脉 疾 窄 ,整个 视网膜 可 见 色素 
沉着 。 黄 班 部 变性 。 周 边 视野 进行 性 缩小 。 
全 身 特征 : 
1. 烦 渴 , 多 尿 , 尿 比重 低 , 酚 红 排涝 试验 
异常 。 
2. 轻 征 血 尿 ， 中 度 蛋 白 尿 ， 尿 培养 阴性 。 
3. RUKMA, WUARS tit ER TR Rk HENES 
常 ， 肾 备 造 影 示 肾 体积 缩小 。 
治疗 : 对 症 处 理 , 常 在 成 年 前 死 于 晴 功 能 
衰 蝎 ， 也 有 个 别 存活 时 间 较 长 者 。 
Fanconi I 综合 征 
译名 : 范 可 尼 综 合 征 工 型 d 
| WA: OWAK: Recher 怪 性 
| 骨 软 化 性 甘氨酸 一 磷酸 盐 尿 性 糖尿 病 综合 征 ， 
| 加 肾 性 糖尿 一 侏 侍 一 低 血 磅 性 向 侠 病 综合 征 ; 
| DHI ERIR FA E IENE LIA å D 
| PERPE: OR- ARER: DAK 
化 一 肾 性 糖尿 一 氨基 酸 屎 综 ;他 骨 软 化 
PENR EMR PIERREA E: D 
MIREIA PE HE PE FH KAE E ARR WE AR Ak PR FEWER 
| 病 综合 征 ; OG REER NEDI BEGGE 
| ODA PEER 
| coni 病 I 39; (3 Fanconi-de Toni-Debre 
| flE: GT Fanconi-de Toni 综合 征 ;13Abde 
Kaufmann-Lignac 综合 征 ; De Toni Debre- 
综合 征 ; DLignac kA fE Lignac 
| Fanconi 综合 征 。 
| 概要 :1931 年 瑞士 医师 Fanconi dr edle 
| 报告 ,介绍 了 一 个 具有 糖尿 、 蛋 白 永 并 你 有 明 
| 显 发 育 障碍 的 病例 。1933 年 De Teni 报告 了 
| 具有 低 血 磷 、 糖尿 、 蛋白 尿 的 侈 偿 辣 合并 抗 维 


| Fanconi 


肾 | 生 素 D 现象 与 代谢 性 酸 中 毒 等 症状 的 病例 ， 


| 1834 年 Lignac GARE TANG GEER 
| paa ENE REG WARIRI 
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例 。1949 年 以 后 ， 由 于 Lignac 的 这 一 发 现 使 
人 们 认识 到 ， 该 征 不 仅 有 发 育 谭 碍 和 你 偿 病 ， 
蛋白 尿 、 糖尿 及 低 磷 血 症 , 并 且 还 可 有 氨基 酸 
尿 , 甚至 出 现 各 胜 器 的 胱 氨 酸 沉积 . 1955 年 以 
来 ， 又 陆续 发 现 半 乳糖 血 症 ， 酷 氨 酸 累积 症 ， 
肝 豆 状 核 变性 ， 小 儿 肾 病 综合 征 都 可 合并 本 
征 ， 因 此 ， 又 将 本 征 分 为 原 发 性 、 继 发 性 、 近 
端 肾 小 管 综合 征 三 类 。 


本 病 为 一 罕见 的 遗传 性 氨基 酸 代谢 障碍 | 


疾病 , 发 生 于 婴 幼儿 , 发 病 年 龄 在 4 一 6 个 月 。 
成 人 亦 可 发 病 ， 但 预后 较 好 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 . 主要 缺陷 
KEM ODS LADER TAM 
颈 样 ”改变 ) , LET MAGRE HRM DE 
粉 样 变性 或 菜 些 过 期 药物 《四 环 素 )、 化 学 物 
品 (GER) 所 致 。 由 于 肾 小 管 对 无 机 
磷 、 葡萄 糖 、 氨 基 酸 等 吸收 都 发 生 障 碍 ， 因此 
发 生 果 无 机 磷 增 多 和 低 磷 血 症 及 肾 性 糖尿 , 久 
之 可 影响 钙 磷 代谢 和 甲状 旁 腺 的 功能 ,妨碍 骨 
基质 的 钙 盐 沉积 , 形成 向 偿 病 或 骨 软 化 , 病理 
性 骨折 及 全 身 酸 中 毒 ,病理 检查 见 胱 氨 酸 结 品 
PENT REE Fr EA. TROR 
部 组 织 。 

眼 部 特征 : 

1. ABH, M, 裂隙 灯 下 可 见 结膜 、 角 膜 、 
虹膜 ， 晶 状 体 有 高 度 折光 的 胱 氨 酸 结晶 沉着 。 

2. 角膜 结晶 位 于 前 实质 层 ， 呈 金属 样 反 
光 。 或 插 细小 白色 均匀 斑点 状 覆 盖 整 个 角膜 。 
结膜 上 结晶 位 于 浅 层 而 聚集 于 血管 壁 处 , 有 时 
在 现 膜 、 睫 状 体 和 脉络 膜 亦 有 胱 氮 酸 结晶 。 

3. 视力 减退 , 视 乳 头 水 肿 , 高 血压 性 眼底 
病变 ， 视 网 膜 色素 性 病变 ， 先 天 性 白内障 。 

全 身 特征 : 

1. 出生 时 为 正常 届 儿 ， 但 以 后 逐渐 发 育 
BA, ADEF. JHK TREMER, 
骨 质 软化 ， 假 性 骨折 和 病理 性 骨折 。 

2 原因 不 明 的 发 热 ， 呕吐 、 低 血 钾 表现 ， 
Zj BK BEHE, tAE. 

3. MB. ÆR. 多 饮 等 尿 贿 症 样 表现 , 代 


谢 性 酸 中 毒 表现 。 

4 肝 牌 肿 大 、 淋 巴结 肿 大 和 再 生 障碍 性 
贫血 , 先天 性 心血 管 畸形 ， 肾 功能 减退 ,进行 
性 肾脏 病 损 ， 可 发 展 为 慢性 肾 小 球 肾炎 。 

5. 实验 室 检查 : 血 磷 低 、 碱 性 磷酸 酶 高 ， 
酸 中 毒 , 尿 糖 阳 性 ,氨基 酸 尿 ,蛋白 尿 , 尿 比 
重 低 ， 全 血细胞 减少 ， 酷 似 再 生 障 碍 性 贫血 。 
X SLETT ILA BER 

治疗 ; 大 量 维生素 D, 镍 剂 及 钾 盐 治疗 可 
减轻 症状 ， 大 量 维生素 C 可 降低 胱 氨 酸 累积 ， 
双 硫 栈 可 降低 血细胞 胱 氨 酸 含量 ,发 生 酸 中 毒 
时 应 予 相应 的 纠正 ， 经 治疗 者 近期 效果 良好 。 


Fanconi-Turler 综合 征 


译名 : 范 一 土 综合 征 

别名 : @ 共 济 失调 性 双 侧 竣 综 合 征 ; ORK 
族 性 运动 失调 性 两 侧 麻 痹 。 

概要 : 本 征 较 罕见 。Bille-Hagberg 曾 报道 
本 征 合 并 严重 智力 不 足 ，Gustavson 在 一 家 三 
个 子女 中 见 到 本 征 ; 出 生 时 即 有 症状 , 主要 特 
ERR RAGE. 男女 发 病 无 差 
Å. 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 和 伴 性 遗传 
者 均 有 报告 , 为 先天 性 疾病 , 系 动 眼神 经 ( 核 
上 型 ) 发 育 异 常 所 致 , 有 报告 父母 为 近亲 结婚 
者 。 

眼 部 特征 : WREN, 眼球 运动 失调 及 先 
天 性 辨 距 不 良 。 

全 身 特征 : 

1. 小 脑 性 共 济 失调 ， 痉 挛 性 麻痹 。 

2. 智力 低下 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Farber 综合 征 
译名 : 法 博 综合 征 


别名 : 中 播 散 性 脂肪 肉芽 肿 综合 征 ; OR 
漫 性 脂肪 性 肉芽 肿 病 ;@Farber 脂肪 肉芽 肿 病 


眼 综合 征 


综合 征 ; @Farber-Uzman 综合 征 。 

概要 :本 征 较 少见 .1952 年 Farber 报道 本 
征 , 主要 特征 为 声音 噶 旺 ,四肢 种 胀 及 皮下 结 
节 性 浸润 。 常 在 出 生 后 不 久 发 病 , 婴儿 和 几 童 
期 表现 明显 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 常 染色 体 隐 性 遗 
传 . 病理 学 检查 , 有 含有 脂 糖 蛋 白 复 合体 的 泡 
沫 细胞 的 肉芽 肿 ， 视 网 膜 节 细胞 糖 脂 质 沉着 。 

眼 部 特征 : 

眼底 可 见 黄斑 部 栅 桃红 点 ,中 心目 周围 水 
肿 ， 周 边 部 视网膜 有 微细 色素 沉着 。 

全 身 特征 : 

1. 生 后 数 月 即 可 有 呼吸 及 发 音 困难 ， 声 
FØRE, REG, BR, MONET. 

2. 周期 性 发 热 , 轻 度 淋 巴 腺 病变 , 进行 性 
恶 病 质 。 

3. 皮肤 、 皮 下 组 织 和 关节 周围 软组织 见 
有 结 节 样 及 肉芽 肿 性 温润 , 四 肢 、 皮下 组 织 和 
关节 肿胀 。 

4 实验 室 检查 : 白细胞 增加 , 贫血 . X 线 
检查 骨 质 朴 松 , 关节 有 破坏 性 病变 , 关节 周转 
钙化 。 

治疗 ， 可 试用 类 固 醇 ， 氨 甲 吧 叭 等 药物 ， 
对 症 处 理 。 


Farmer-Mustian 综合 征 


别名 : 前 庭 小 脑 性 共 济 失 调 综合 征 
概要 : LÆR BLITAR. 
病因 病理 , 病因 不 明 , 呈 常 染色 体 显 性 遗 


眼 部 特征 : 复 视 ， 眼 球 运动 障碍 。 

全 身 特征 : 

1. 发 作 性 眩晕。 

2. 小 脑 性 共 济 失调 ， 其 后 旦 进行 性 小 脑 
疾病 。 

治疗 无 特殊 疗法 。 
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Faulk-Epstein-Jones 综合 征 


病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 是 常 染色 体 显 
性 遗传 

眼 部 特征 ， 先 天 性 上 瞪 下 垂 。 

全 身 特征 : 

1. 腰 钥 后 部 融合 。 

2. 血清 乳酸 脱 氢 酶 升 高 。 

治疗 : 对症 处 理 , 瞪 下 垂 可 行 悬 吊 及 提 上 
瞪 肌 缩短 术 。 


Faver-Racouchot 综合 征 


译名 : 法 一 拉 综 合 征 

别名 :QD 结 节 性 弹力 纤维 样 变性 综合 征 ; 
回 结 节 性 弹力 纤维 病 。 

概要 : 1951 年 Favre-Racouchot 报道 本 
病 , 发 生 于 长 期 日 晒 的 人 , 午后 症状 明显 ,发 
病 年 龄 在 40 一 50 岁 。 

病因 病理 : 对 日 光 的 反应 , SMET 
日 光 下 而 得 病 . 病理 检查 , 胶原 组 织 弹力 纤维 
Ætt. 

眼 部 特征 :眼眶 周围 的 皮肤 有 多 发 性 黄白 
色 小 结 节 。 

全 身 特征 : 

皮肤 增 厚 呈 淡 黄 色 ， 有 粉刺 和 滤 泡 样 村 
肿 ， 侦 见于 颈 部 和 耳 后 皮肤 有 黄色 小 结 节 。 

治疗 : 无 需 特殊 疗法 , 车 有 大 的 赛 肿 可 行 
切除 。 


Feer 综合 征 


译名 : 费 尔 综合 征 

别名 DMI MMM (Infantile 
acrodynla); @ 粉 红色 病 Pink disease); @ 粉 
红色 病 综合 征 ; ORMA: OMME: 
加 红 皮 水 肿 多 神经 病 ; @@ 红 班 多 神经 病 综合 


征 ;@ 皮 肤 多 神经 炎 综 合 征 ;@Feer 病 ;DFeer 
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增殖 神经 病 ; 四 Selter 综合 征 ; OSwilt 综合 
征 ; @Swift 病 ; @Swift-Feer 综合 征 。 

概要 : 1914 年 Swift 报告 本 病 , 1922 年 瑞 
士 儿 科 医 师 Feer 对 本 病 进行 了 描述 ， 主 要 特 
征 为 皮肤 潮红 肿胀 易 激 车 ， 姜 明 及 感觉 过 敏 
发 病 年 龄 在 4 个 月 至 4 岁 ， 无 性 别 差 异 。 

病因 病理 : 病因 未 明 。 过 去 认为 感染 或 营 
养 不 良 所 致 , 目前 多 认为 来 中 毒 所 致 , 患者 常 
有 接触 汞 或 内 服 对 药物 的 历史 ,在 汞 剂 污染 的 
环境 中 为 高 发 区 .皮肤 棘 状 层 和 基底 细胞 层 的 
棘皮 症 ， 角 化 不 全 , 消 髓 和 神经 根 慢性 炎症 改 
变 ， 末 稍 神经 炎 。 

眼 部 特征 ， 

约 50% 有 了 眼 症状 眼球 突出 ， 状 明 多 泪 ， 
眼 部 奇 痒 ， 检 查 可 见 结膜 充血 、 结 膜 下 出 血 ， 
MARK MES, WIRK BAGER 
(罕见 ) 和 视 乳 头 水 肿 。 

全 身 特征 : 
-L ARRE RR BE BARN RE 
EEF RM MAKAL GRE. 

2. ERERKREHRMRME, KEH 
疙 , 指 ORD RARI, GN ME 
Br FER WORE. 

3. 肢体 剧烈 疼痛 , 严重 的 多 发 性 神经 炎 ， 
四 肢 明 显 无 力 , 肌 张 力 减退 , 腿 反 射 减低 ， 少 
数 病例 尿 东 增加。 

4. 高 血压 , 心动 过 速 ,鼻尖 鲜红 , 手足 多 
汗 。 

治疗 : 应 用 肾上腺 皮质 激素 ,严重 者 可 用 
二 硫 基 丙 醇 (BAL) ， 眼 科 对 定 治疗 。 


Feiedmann 综合 征 


别名 : 加 外 伤 性 脑病 综合 征 (Traumatic 
Encephalopathy Syndrome); 四 外 伤 广泛 性 大 
脑 综合 征 ; @ 脑 创伤 后 综合 征 ; @ 创 伤 后 人 格 
综合 征 ; @ 反 复 脑 震 萝 综合 征 ; @ 震 荡 后 综合 
征 ; @ 惑 慢 综 合 征 ; @ 拳 击 者 综合 征 ; @ 拳 击 
醉酒 样 综合 征 ， 人 @Homen 综合 征 。 


概要 : 本 征 常见 于 震荡 伤 后 ， 症 状 持续 。 
主要 特征 是 个 性 改变 , 进行 性 智力 衰退 , 步 态 
不 稳 等 。 检 查 时 可 发 现 患 者 有 精神 创伤 的 表 
现 。 
| 病因 病理 : 因 创伤 或 慢性 外 伤 所 致 的 进行 
| 性 亚 急性 脑膜 炎 后 遗 症 及 豆 状 核 损害 等 。 

眼 部 特征 :眼球 震 频 或 震 否 样 运动 。 

全 身 特征 : 

1. 临床 表现 为 进行 性 智力 衰退 至 痴呆 ， 
表情 淡漠 ， 个 性 改变 ， 说 话 含糊 。 

2. 失眠 、 头 痛 ， 偶 有 陀 举 发 作 。 

3. AM, KER, DSM. 

治疗 : 对 症 处 理 。 


Felty 综合 征 


译名 : 菲 尔 蒂 综合 征 

别名 : @ 类 风湿 性 关节 炎 一 脾 肿 大 综合 
征 ; @ 类 风湿 性 关节 炎 合并 脾 功能 亢进 ; @ 中 
性 白细胞 减少 性 牌 功能 亢进 一 关节 炎 综 合 征 ; 
图 伴 脾 大 白细胞 减少 的 类 风湿 综合 征 ;@ 原 发 
性 脾 性 哮 中 性 白血球 减少 合并 关节 炎 ; 
Chauffard-Still 综合 征 。 

概要 : 1924 年 美国 医师 Felty 报告 1 例 成 
年 人 类 风湿 性 关节 炎 , 伴 有 白细胞 减少 和 脾 大 
的 病例 ,指出 这 些 变化 的 出 现 和 类 风湿 性 疾病 
有 一 定 联系 。 后 来 即 称 此 症 为 Felty 综合 征 。 
公认 是 类 风 温 关 节 炎 的 一 个 特殊 类 型 ， 或 系 
Still 综合 征 的 成 人 型 , 主要 特征 为 类 风湿 性 关 
节 炎 、 脾 大 、 白 细胞 减少 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 为 变异 型 类 风湿 性 
关节 炎 , 有 认为 是 一 种 由 于 免疫 功能 紊乱 造成 
的 病态 .病理 见 骨 髓 增殖 ,脾脏 内 皮 细 胞 增生 。 

眼 部 特征 : 常见 有 干燥 性 角 结 膜 炎 , 泪液 
减少 ,角膜 溃疡 及 浅 层 巩 膜 炎 等 眼前 节 慢 性 炎 
症 ， 偶 可 见 穿孔 性 巩膜 坏死 。 

全 身 特征 : 

1 慢性 变形 性 类 风湿 关节 炎 ， 患 此 病 数 
个 月 至 数 十 年 之 间 出 现 肝 脾 肿 大 和 白细胞 减 
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少 ， 极 少数 出 现在 关节 症状 之 前 。 

2. 皮肤 可 有 色素 沉着 , 可 发 生 皮 肤 、 尤 其 
小 腿 皮肤 党 疡 ， 口 腔 演 疡 及 粘膜 溃疡 。 

3. 低热 、 脾 肿 大 及 以 间 质 淋巴 细胞 的 浸 
润 和 纤维 化 为 特征 的 肝脏 受 损 有 的 病例 还 伴 
有 干燥 综合 病征 、 淋 巴结 肿 大 、 体 重 减轻 、 紫 
MÅ KR. 

4 周围 血 象 : 中 度 低 色素 性 贫血 , 持续 的 
白细胞 减少 , 红细胞 寿命 有 轻 度 缩短 , 血小板 
中 度 减 少 .骨髓 象 显示 有 颗粒 细胞 系列 显著 增 
ERRARE. 

5. X 线 检查 可 助 诊断 。 

治疗 : N 

1. 对 症 治疗 , 如 有 白细胞 持续 减少 , 可 由 
外 科 行 脾 摘 除 手术 治疗 。 

2. 干燥 性 角膜 炎 可 给 予 1% 甲 基 纤 维 素 
和 人 工 泪液 点 眼 。 


Fetal Alcohol 综合 征 


译名 ， 胎儿 酒精 中 毒 综合 征 

别名 : 胎儿 乙醇 综合 征 

概要 ;1973 年 Jone 等 人 首先 报道 11 例 本 
征 患 者 ，1978 年 Clarren 和 Smith 又 有 报道 ， 
其 特点 是 有 酒 癖 母亲 生育 的 贾 儿 , 具 有 乙醇 中 
毒 所 致 的 中 枢 神经 系统 功能 障碍 ， 发 育 障碍 ， 
出 生 后 体重 轻 , 颜面 肌 异 常 . 本 征 重要 的 异常 
是 小 颅 症 , 伴 有 脑 发 育 不 全 , 甚至 可 成 为 无 脑 
儿 ， 临 床 表现 程度 不 一 ， 可 能 与 孕妇 饮酒 量 、 
时 间 及 个 体 遗 传 学 背景 不 同 有 关 。 

病因 病理 :主要 由 于 母亲 妊娠 期 间 柄 酒 所 
致 胎儿 畸形。 动物 实验 已 证 实 , 乙醇 确 有 促使 
胚胎 发 育 畸 形 的 作用 , 因此 , 对 于 乙醇 的 催 崎 
作用 不 能 忽视 。 病理 检查 胎儿 的 胎盘 小 ,脐带 
薄 , 绒 毛 膜 炎症 合并 赔 膜 实质 广泛 玻璃 样 变性 
和 脐带 的 急性 血管 炎 。 

眼 部 特征 : 近视 、 斜 祝 、 险 裂 斜 向 外 下 方 ， 
HERRE LIG FEE TOR AMBER. ANE 
E. 非 对 称 性 上 脸 下 垂 ， 视神经 发 育 不 良 , 视 


网 膜 血管 读 曲 ， 偶 见 视 乳 头 苍白 。 

全 身 特征 : 

1. 精神 和 智能 发 育 迟 缓 , 生长 时 体重 轻 ， 
生长 缓慢 , 身高 、 体 重 偏 低 , 脂肪 组 织 少 且 分 
布 不 均 。 

2. 疗 痛 、 共 济 失 调 、 肌 张力 低下 、 运动 障 
碍 ， 出 生 后 哺乳 困难 。 

3. 小 头 畸形 ， 上 颌 骨 发 育 不 全 , 小 颌 , 耳 
大 且 低 位 ， 眉 毛 浓厚 。 

4 其 他 先天 异常 : 如 先天 性 心脏 病 , 毛细 
血管 瘤 , 外 生殖 器 和 掌 纹 异 常 ， 关节 脱位 , 指 
H 骨 异 常 等 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 , 孕妇 鼠 酒 是 根本 的 预 
防 措施 。 


Fisher 综合 征 


译名 : 费 希 尔 综合 征 

HE OD ME EN RARA 
征 ; ORI AE: ORIURN—Z hk 
调 一 反射 消失 综合 征 ;@ 眼 肌 麻痹 一 共 济 失调 
一 深 反射 消失 综合 征 ;加 眼 肌 麻痹 一 共 济 失调 
一 无 反射 综合 征 ; 回 播 散 性 脑 脊 链 神经 根 病 ; 
@Guillain-Barre-Fisher AiE; © Guil- 
lain-Barre 综合 征 ; @Miller-Fisher 综合 征 。 

概要 :1956 年 Fisher 首 报 本 病 , 同时 命名 
为 眼 肌 麻痹 一 共 济 失 调 一 无 反射 综合 征 .本 病 
少见 ,主要 特征 为 眼 肌 麻痹 , 严重 运动 失调 及 
深 反射 消失 ,晚期 脑 冰 液 中 蛋白 增加 而 被 认为 
与 Guillain-Barre 综合 征 有 密切 关系 ,多 发 生 
于 40 岁 左右 男性 青 壮年 。 病 程 7 一 12 Å. 

病因 病理 :可 能 与 神经 系统 病毒 感染 或 过 
敏 有 关 ，1986 年 我 国 杨 云 普 曾 报道 一 例 拳击 
头 部 引起 Fisher 综合 征 的 病例 ， 说 明 外 伤 也 
是 本 病原 因 之 一 .病理 见 脑 干 和 小 脑 脱 锻 精 性 
改变 较 周围 神经 严重 。 

眼 部 特征 : 双 侧 对 称 性 进行 性 全 眼 外 肌 麻 
M BL (多 在 发 病 3 一 4 天 后 出 现 ), RAM 
几乎 全 麻痹， 上 有 瞪 下 垂 。 眼 球 共 酸 运动 麻 疗 ， 
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FL» 对 光 反 射 迟 钝 或 消失 , 偶 见 上 瞪 痉 
Æ. 

全 身 特征 : 

1. 临床 上 多 数 有 呼吸 道 感染 的 前 驱 症 
状 ， 如 发 烧 ,， 头痛、 胸痛 、 咽 痛 、 可 并 发 肺炎 。 

2 严重 的 脑 干 和 小 脑 损害 ， 小 脑 性 共 济 
KU, BRUSK. KA ØRE. 

3 TEGER REE 
而 深 反射 消失 , 单 侧 或 双 侧面 神经 麻痹 , AL 
三 叉 神 经 麻痹 ， 一 过 性 手指 麻木 。 

4 脑脊液 检查 有 明显 的 蛋白 细胞 分 离 现 
象 , 脑 电 图 可 见 枕 部 。 节律 波幅 增高 , DE 
出 现 ; 波及 弥散 性 慢 波 。 

治疗 : 急性 期 皮质 类 固 醇 激素 治疗 , 效果 
良好 , 一般 7 一 12 周 可 完全 恢复 正常 , 或 仅 残 
留 轻微 的 感觉 异常 。 


Fish Eye 综合 征 


译名 : 鱼 眼 综合 征 

别名 : @ 和 角膜 混浊 一 血脂 蛋白 异常 综合 
征 ; @ 血 脂 蛋 白 异常 一 角膜 混浊 综合 征 。 

概要 : 本 征 罕见 , 曾 有 人 报告 在 瑞典 一 家 
一 男 三 女 中 见 到 本 征 ,是 否 为 家 族 性 疾病 尚 不 
清楚 。 

病因 病理 ， 病 因 不 明 

眼 部 特征 ， 视 力 庚 碍 ， 显 著 的 角膜 混 油 ， 
酷似 鱼 眼 。 

全 身 特征 , 三 酸 甘 油 本 升 高 , 低 密度 三 酸 
甘油 本 和 胆固醇 升 高 

治疗 对症 处 理 。 


Foix 综合 征 


译名 ， 福 伊 克 斯 综合 征 

别名 : OMEGA TE DAEA EE 
综合 征 ; @@ 海 绵 赛 栓 塞 综合 征 ; OWAN 
形成 '@ 季 体 蝶 赛 综合 征 ;@ 短 体 蝶 骨 综合 征 。 

概要 : 1922 E, 法 国医 生 Foix 首先 报道 
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主要 有 三 大 特征 : (1) 进行 性 眼球 突出 、 眼 险 
结膜 充血 与 水 中 ; (2) 三 叉 神经 眼 枝 的 剧 痛 或 
HEM: (3) FIMLE TE. BAD, ML 
大 及 光 反应 消失 。 

病因 病理 ,由 于 多 种 原因 使 海绵 赛 受到 刺 
激 , 使 其 邻近 动 电 神经、 滑车 神经 、 三 叉 神 经 
( 眼 枝 、 上颌 枝 ), 外 展 神经 及 颈 内 动脉 受 损 而 
BOR. 能 侵犯 海绵 窦 的 有 : 海绵 窦 区 肿瘤 , 动 
脉 瘤 , 海绵 赛 外 侧 壁 的 血栓 , 垂体 肿瘤 和 蝶 骨 
肿瘤 等 。 

有 眼 部 特征 : 

1. 眼球 突出 , 眼 上 脸 和 球 结膜 明显 水 肿 , 上 
瞪 下 垂 ， 瞪 外 肌 麻痹 、 眼 球 固定 。 

2. AR TARV 颅 神经 眼 支 受到 刺激 
而 出 现 眼 及 眶 周 剧烈 疼痛 与 麻痹 ,角膜 知觉 碱 
退 或 消失 、 麻 兽性 角膜 炎 ， MILEK. h FU 
神经 鞘 缩 而 视力 减退 。 

全 身 特征 : 由 于 本 征 起 病原 因 不 同 , 临床 
表现 各 异 . 现 将 不 同 原因 引起 的 临床 表现 分 别 
叙述 如 下 ， 

LEM: ERAR, 发 热 、 败 
血 症 及 脑膜 刺激 征 表现 ,引起 海绵 窦 栓塞 的 原 
因 , EHER BASERT GEN GR 
染 而 上 行 漫延 所 致 .如 感染 灶 位 于 眼眶 和 咽 峡 
则 起 病 较 缓慢 , 呈 亚 急性 发 病 , 病灶 位 于 耳 周 
围 区 则 病程 迁延 , 如 引流 垂体 的 静脉 闭塞 则 
垂体 坏死 并 出 现 急性 垂体 功能 减退 症状 ,如 并 
发 脑 炎 可 引起 颈 强 直 、 脑 脓肿 及 颅 压 增高 。 

2. 海绵 赛 内 动脉 瘤 ， 表 现 为 同 侧 头痛 及 
颜面 部 疼痛 ,三 叉 神经 第 一 枝 和 第 二 枝 分 布 区 
内 疼痛 或 感觉 障碍 。 

3. 海绵 窦 肿瘤 : 海绵 窦 部 占 位 性 病变 可 
引起 外 侧 壁 受 压 , 逐渐 出 现 动 眼神 经 , 滑车 神 
E. ILHE BED. HEER 
《双眼 球 突出 、 上 验 下 垂 、 眼 脸 与 球 结膜 水 肿 ， 
眼 外 肌 麻 痹 ， 眼 球 固定 )。 

鉴别 诊断 : 

KEAS FARA EHEH: 

1. zipi Æ (Carotid-Cavemous. 
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fistula) , 主要 因 头 部 外 伤 或 一 些 特 发 性 因素 而 
引起 颈 内 动脉 与 海绵 赛 之 间 发 生 交通 ,呈现 血 
管 间 的 分 流 状态 。 出 现 搏动 性 眼球 突出 , 听诊 
可 闻 及 眼窝 深部 有 隆隆 样 杂音 , 球 结膜 充血 等 
该 综合 征 的 特征 变化 ， 可 与 Foix 征 相 鉴别 。 

2. Tolwse-Hunt 综合 征 ， 又 名 : 疼痛 性 眼 
肌 麻 痹 或 单 侧 复 发 性 眶 后 疼痛 伴 有 了 眼 肌 麻痹 
综合 征 ,该 征 是 一 种 海绵 赛 及 其 附近 的 非特 异 
性 慢性 炎 定 ,或 称 局 限 性 脑膜 炎 , 多 见于 50 岁 
以 上 的 老年 人 ,其 特点 是 动 眼神 经 .滑车 神经 、 
外 展 神经 及 三 叉 神经 第 一 枝 神 经 麻痹 .视力 减 
B, 眼球 轻 突出 , 角膜 知觉 减退 ， 视 乳头 水 肿 ， 
球 后 眼眶 区 疼痛 , 但 不 剧烈 , 一 般 多 能 自然 组 
解 和 治愈 ,头颅 CT 扫描 及 X 线 平 片 绝 大 多 数 
正常 , 对 激 察 治疗 有 暂时 性 缓解 作用 , 这 些 可 
作为 与 本 征 鉴别 的 依据 。 

治疗 , 主要 为 病因 治疗 , 对 海 编 赛 血栓 形 
成 者 可 用 大 剂量 抗菌 素 、 皮 质 激素 和 抗 凝 剂 治 
疗 。 占 位 病变 可 行 手术 摘除 肿瘤 。 


Folling 综合 征 


译名 : 福 灵 综合 征 

别名 : @ 葵 丙酮 尿 症 ; @ 苯 丙酮 尿 性 白痴 
综合 征 ; @ 基 丙酮 尿 性 精神 发 育 不 全 综合 征 ; 
DATA ENN AE OPEN 
力 发 育 不 全 综合 征 :@ 白 痴 一 荃 丙酮 尿 综合 
征 ; @ 高 葵 基 丙 氨 酸 综合 征 ! 型 ; @ 酚 基 焦 葡 
酸性 智力 发 育 不 全 ，@ 典 型 茶 丙 酮 尿 症 。 

概要 ， 1934 年 挪威 医生 Folling 首先 报道 
本 病 ; 主要 特征 为 智力 低下 、 丙 酮 尿 、 皮 肤 、 
毛发 色素 减少 。 HÆRER. FLUE ÆRE 
果 ， 本 病 军 见 ， 发 病 无 性 别 差异 。 

病因 病理 :为 常 染色 体 隐 性 遗传 性 疾病 ， 
由 于 肝 和 周围 淋巴 细胞 内 缺少 工 一 苯 丙 氨 酸 
羟 化 酶 , 使 一 茶 丙 氨 酸 转化 成 酪 氨 酸 发 生 障 
碍 ， 黑 色素 形成 减少 。 葵 丙 氨 酸 在 体内 蓄积 ， 
并 对 中 枢 神经 细胞 产生 毒性 作用 ， 影 响 脑 发 
育 . 病理 检查 ， 脑 重量 只 及 正常 人 的 2/3， 脑 


部 缺乏 正常 的 色素 ， 侦 见 储 精 化 不 足 

眼 部 特征 : 流泪 ， 严 重 羞 明 ， 部 分 性 眼 部 
HER. KER. MER. 角膜 混 沁 及 并 
HEAR. 

全 身 特 征 : 

1- 严重 智力 发 育 不 全 , 脑 小 ( 约 为 正常 人 
的 2/3)， 不 会 说 话 ， 燥 动 ， 约 50% RAM 
吐 。 一 岁 后 可 出 现 着 靖 ， 成 人 后 缓解 。 

2. 身体 发 育 不 良 ,身高 体重 常 低 于 正常 ， 
常 在 2 岁 半 后 才能 行走 ， 小 头 畸 形 ， 扁 平 足 。 

3. 常 有 锥 体外 系 症状 , 如 肌 张力 增高 , 震 
M. FRED BARNES. 

4. 部 分 白化 病 , 头发 呈 黄 红色 , 色素 代谢 
障碍 〈 因 了 酷 氨 酸 缺 乏 之 故 )， 另 外 尚 可 见 先天 
HEDER SE MR OAS. 

治疗 : 对 症 处 理 ， 预 后 不 良 ， 目 前 最 有 效 
的 办 法 为 限制 饮食 中 的 葵 丙 气 酸 量 , 苯 丙 氨 酸 
的 需要 量 约 为 250 一 500mg/ 日 。 


Forssman 综合 征 


译名 ， 伏 尔 斯 最 综合 征 

别名 : Forssman 颈 动脉 综合 征 

概要 : 1920 年 Forssman 曾 以 小 量 的 抗体 
血清 给 天 竺 鼠 作 颈 动脉 注射 ,从 而 出 现 强制 性 
眼球 偏 斜 和 眼球 震 语 ， 平 衡 不 稳 等 神经 症状 ， 
故而 命名 为 Forssman 颈 动脉 综合 征 。 

病因 病理 : 可 能 与 过 人 敏 有 关 。 病变 部 位 在 
中 脑 与 小 脑 右 半 侧 ,有 明显 的 血管 扩张 和 内 皮 
细胞 损伤 , 神经 细胞 弥漫 性 退行 性 改变 ,以 及 
脱 备 精 的 局 限 性 损害 ， 且 伴 有 神经 胶 质 反应 。 

眼 部 特征 ， 强 制 性 眼球 偏 斜 和 眼球 震 烙 。 
HAREA NEER, 左 眼 则 向 对 侧 转 动 , 双 
眼 成 交叉 状 , 这 种 神经 性 的 变化 过 程 , 可 自 数 
分 钟 至 数 日 不 等 。 

全 身 特征 : 头 部 不 自主 的 旋转 , 不 平衡 性 
运动 ， 沿 着 垂直 轴 纵 向 转动 ， 消 椎 偏向 左 侧 ， 
右 侧 肢 体 呈 痉挛 性 伸 直 , 且 有 震 业 及 阵 挛 性 运 
动 。 
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MIF: 无 特殊 疗法 , 可 试用 肾上腺 皮质 激 
素 和 神经 营养 药物 治疗 . 


Foster * Kennedy 综合 征 


详 名 : MAE JEGERE 
别名 : 呈 额 叶 基底 部 综合 征 ; @ 额 前 叶 肿 


D Kennedy 综合 征 ; ®© Gowers-Paton- 
Kennedy 综合 征 。 

福 要 : 1911 年 美国 神经 病 学 家 Foster 
Kennedy 首 报 本 病 , 其 特征 为 颅 内 占 位 性 病变 
所 致 的 患 侧 视神经 莹 缩 , 嗅觉 开 失 , 健 侧 视 乳 
头 水 肿 。 

病因 病理 :多 由 大 脑 额 叶 底部 的 肿瘤 血管 
瘤 硬化 、 脑 脓肿 或 蝶 骨 脑膜 瘤 所 致 。 此 外 ,， 颅 
前 窝 部 外 伤 ， 视 交叉 蛛网 膜 炎 , 颈 内 动脉 瘤 等 
也 可 引起 本 征 。 由 于 上 述 占 位 性 病变 的 压迫 ， 
首先 使 患 侧 视 神经 发 生 萎缩 ， 产 生 视 力 障碍 ， 
病变 继续 扩大 ， 致 对 侧 视 乳 头 水 肿 。 

眼 部 特征 : 

1， 患 侧 原 发 性 下 行 性 视神经 萎缩 ， 健 侧 
视 乳 头 水 肿 。 

2 视神经 萎缩 侧 可 出 现 中 心 暗 点 ， 另 一 
侧 眼 周边 视野 缩小 。 生 理 盲点 扩大 。 

3. 其 他 尚 有 眼球 突出 ， 视 动 性 眼球 震 辣 
WK. BRØNN. 

全 身 特征 : 

1. 精神 障碍 ， 有 头痛 、 恶心、 呕吐 等 ， 颅 
压 增 高 。 

2. 响 沟 脑膜 瘤 如 影响 到 嗅 叶 可 引起 嗅觉 
BER CT 检查 、 同 位 素 扫 描 可 明确 诊断 。 

鉴别 诊断 : 本 征 须 和 假 性 Foster Kennedy 
相 鉴 别 〈 该 征 包括 一 侧 视神经 炎 )， 及 由 恶性 
高 血压 和 高 血压 脑病 所 引起 的 另 一 侧 视 神经 
乳头 水 肿 、 缺 血性 视神经 病变 、 原 发 性 视神经 
炎 相 鉴别 。 ` 

治疗 : 病因 治疗 . 如 有 占 位 性 病变 可 由 脑 
神经 外 科 手 术 治疗 。 


患 侧 视神经 蓉 缩 健 侧 视 乳 头 水 肿 综合 | 


Foville 工 综合 征 


译名 : 福 维尔 综合 征 ! 型 

别名 : 人 偏 视 协调 麻痹 综合 征 ; OFoville 
小 脑 脚 综合 征 ; @ 桥 脑 内 侧 综合 征 ; ONE — 
面神经 交叉 性 瘫痪 。 

概要 : 1858 年 , Foville 首 报 本 病 , 主要 特 
征 为 同 侧 周 围 性 神经 麻痹 和 对 侧 偏 竣 。1900 
年 Grasset 将 本 征 分 为 三 型 ， 即 : (1) 桥 脑 上 
部 型 ; (2) 桥 脑 下 部 型 ; (3) 中 脑 型 。1911 年 
Bing 指出 本 征 除 仿 视 协调 麻痹 以 外 还 具有 病 
侧面 神经 与 外 展 神经 麻痹 和 对 侧 偏 竣 的 病症 ， 
即 Millard-Gubler 综合 征 ， 同 年 Jelliffe 和 
White 又 有 报道 .1922 年 Freeman 也 报道 了 具 
有 面神经 麻痹 、 注 视 麻 兽 和 对 侧 偏 竣 的 病例 。 
本 病 典 型 表现 有 三 大 主 征 , 即 ; 同 侧 偏 视 协调 
麻痹 、 对 侧 偏瘫 及 周围 性 面瘫。 

病因 病理 : 常 由 于 桥 脑病 变 所 引起 。 也 可 
由 肿 辣 、 多 发 性 硬化 症 、 结 核 瘤 所 致 。 如 果 出 
现 双 侧 视 运动 麻痹 , 则 病变 位 于 桥 脑 之 上 ， 恰 
在 侧 视 运动 纤维 交叉 处 .如 果 出 现 眼球 向 同 侧 
侧 视 运动 麻痹 , 则 病变 位 于 桥 脑 下 部 。 同时 尚 
可 造成 第 VI、Nt 脑 神经 的 末 稍 性 损害 , 而 出 现 
KOMME. 总 之 , 导致 本 征 的 病因 多 为 桥 脑 的 
血管 病变 。 

眼 部 特征 : 病灶 侧 外 展 神经 麻痹 , 出现 内 
斜视 和 复 视 ,双眼 向 病灶 侧 的 水 平 协同 运动 麻 
PE CHUR PR NRERIN BO, WA 
EG RE EHAR ET H K WAE IRERE M. 

全 身 特征 ; 

1. 对 侧 肢体 呈 中 枢 性 偏 竣 及 同 侧 周 围 性 
面瘫 ， 颜 面部 表情 肌 竣 次。 

2. 个 别 患者 可 兼 有 内 侧 纵 东 病 损 ， 出 现 
集合 功能 障碍 , 称 为 Medial Longitudinal fasci- 
culus 综合 征 。 

3. 若 在 本 征 基础 上 并 有 同 侧 小 脑 症 状 ， 
则 称 为 Raymond-Cestam 综合 征 。 

4 XACT, FIRE MUSA 
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眼 综 
可 助 诊断 。 
鉴别 诊断 : 
1. 本 征 应 与 Milard-Gubler 综合 征 相 鉴 


别 , 该 征 主要 特征 以 患 侧 的 周围 性 面神经 , 外 
展 神经 麻 兽 与 对 侧 偏瘫 为 特征 ,而 无 同 侧 偏 视 
协调 麻痹 。 

2. 应 与 大 脑病 变 所 致 的 同 侧 偏 视 运动 障 
碍 相 鉴别 。 

治疗 : 病因 治疗 ,对 症 处 理 , 肿 痛 可 行 手 
术 治 疗 。 


Foville 工 综 合 征 


译名 : 福 维尔 综合 征 工 型 

别名 : 加 下 部 交叉 性 偏瘫 综合 征 ; 四 
Foville 桥 脑 综合 征 。 

概要 ， 本 征 主 要 特点 是 同 侧 外 展 神经 麻 
辛 ， 同 侧 偏 视 协 调 麻痹 及 对 侧 肢 体 偏 冶 。 

病因 病理 ， 同 Foville 综合 征 I 型 。 

眼 部 特征 : 内 斜视 、 复 视 、 同 侧 偏 视 协调 
RERE, LENGRE. 

全 身 特征 ， 除 无 面神经 麻痹 外 ， 其 余 同 
Foville 综合 征 1 型 。 

治疗 ;病因 治疗 。 


Foville-Wilson 综合 征 


译名 : 福 一 威 综合 征 

别名 : 单 侧 眼 球 震 粘 综合 征 。 

概要 :本 征 主要 特征 为 双眼 不 同 程度 的 侧 
FERRER. BET. 

病因 病理 : 通常 见于 多 发 性 硬化 , 病变 侵 
及 脑 干 时 出 现 。 

RERE: 当 眼 球 向 一 侧 注 视 时 , 一 眼 不 
能 外 展 而 出 现 粗大 震 额 . 另 一 眼 不 能 内 收 , 但 
无 眼球 震 闸 或 仅 有 不 规则 的 疲劳 性 跳动 .双眼 
集合 功能 正常 。 

全 身 特征 :可 有 多 发 性 硬化 及 脑 干 受 侵 的 
征象 。 


治疗 :主要 为 病因 治疗 。 
Franceschetti-Klein 综合 征 


译名 : 弗 一 科 综 合 征 

别名 : (DD 下 颌 骨 面 部 发 育 障碍 综合 征 ; @ 
下 颌 面 骨 发 育 不 全 ; @ 下 颌 肯 面 部 综合 征 ; @ 
下 领 颜面 成 骨 不 全 综合 征 ;@ 下 颌 一 颜面 骨 形 
成 不 良 综合 征 ; OM- ERARE: DE RYE 
面部 异常 ; @ 多 发 性 颜面 异常 综合 征 ; OM 
面部 发 育 不 全 综合 征 ; 人 @ 第 一 马 综合 征 ; OG 
MI GATE: OREH FARRE: 
四 MAHE SE: O Berry-Franceschetti- 
Klein 综合 征 ; OD Franceschetti 综合 征 ; 四 
Franceschetti-Zwahlen-Klein 综 合 fE: D 
Treacher-Collins 综合 征 ; (9 Treacher-Collins- 
Franceschetti 综合 征 。 

概要 : 1847 年 Thomson 首先 报告 ，1889 
年 Berry 报告 了 本 征 合并 先天 性 下 瞪 缺 损 的 
病例 。1900 年 ，Treacher 与 Collins 又 加 以 补 
JE» 1944 年 Franceschetti 发 现 除 颌 面 之 外 , 本 
征 还 有 耳 崎 形 , 并 对 本 征 进行 了 综述 . 1949 年 
Franceschetti 和 Klein 将 本 征 的 临床 表现 做 了 
详细 归纳 和 分 类 ， 提 出 对 本 征 可 分 五 型 ，(1) 
完全 型 (Dires,1923);(2) 不 完全 型 (Treacher， 
1900); (3) 顿挫 型 (Berry, 1889); (4) 单 侧 
型 ;5) 不 典型 型 (Franceschetti，1949) 。 
外 已 有 百 余 例 报道 ,国内 1982 年 曾 报告 一 例 。 
ENER MR EL FIR ik 
损 . 面部 发 育 不 全 及 骨骼 畸形 。 发病 无 性 别 差 
异 。 

病因 病理 :病因 不 明 ， 不 规则 显 性 遗传 ， 
在 胚胎 2 月 时 来 源 于 第 一 鳃 弓 和 第 二 鳃 弓 中 
胚层 分 化 延迟 和 继 发 性 软组织 入 害 所 致 ,病理 
为 第 一 鳃 弓 多 种 成 份 的 发 育 障碍 。 

眼 部 特征 ， 

1. DRAR TE BARR RHE 
裂 ， 下 瞪 外 侧 段 呈 三 角形 缺损 (975%), 睫 
毛 稀少 ， 少 数 病例 同时 有 上 了 瞪 中 央 部 缺损 。 
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了 


2. 小 眼球 , 虹膜 缺损 , 下 泪 小 点 缺失 , 瞪 
板 腺 缺失 , 少数 可 见 向 上 注视 时 外 和 斜视, 向 下 
注视 时 内 斜视 。 i 

全 身 特征 : 

1. 面 骨 发 育 不 全 ， 小 下 颌 ， 面 类 部 低 陷 ， 
巨 口 〈 本 征 特征 )， 高 胆 弓 ， 下 颌 骨 及 阁 肯 发 
育 不 全 , 疾 扁 平 ， 正 常 的 骆 骨 隆起 消失 , 面部 
畸形 尤 如 鱼 样 面容 。 

2. 牙齿 不 规则 , 耳 廓 低位 向 后 , 常 伴 有 小 
耳 及 外 耳 道 畸形 ,如 有 中 耳 及 内 耳 畸 形 则 出 现 
听力 障碍 , 当 伴 有 下 颌 缺损 、 外 耳 缺 损 与 耳 更 
时 ， 则 称 为 Franceschetti 综合 征 。 

3. 智力 低下 ， 精 神 亲 乱 ， 胸 部 发 育 不 对 
称 ， 心 血管 异常 。 

4 多 指 OD 畸形 , WEARER, e 
骨 尺 骨 结合 , 拇指 缺失 等 肢体 畸形 则 称 Mager 
肢 面 骨 发 育 不 全 .不 完全 型 的 上 颌 骨 面 部 综合 
征 则 称 Treacher-Collin 综合 征 。 

治疗 : 对 面部 畸形 早期 施行 整容 术 , 眼 部 
畸形 也 应 行 手术 矫正 ,一 般 是 将 上 了 瞪 皮 肤 移植 
下 瞪 , 以 矫正 外 紫 下 移 畸 形 , 斜视 者 可 行 斜视 
HER. 


Franceschetti-Kaufmån 综合 征 


译名 : 弗 一 考 综合 征 

别名 :D 上 皮 麻 烂 综 合 征 ;@ 角 膜 上 皮 璋 
脱 综合 征 ;@ 复 发 性 角膜 上 皮 剥 脱 ;@ 变 形 性 
疱疹 性 角膜 炎 ; @ 创 伤 后 角膜 炎 ; @ 
Franceschetti 角膜 营养 不 良 综合 征 ; O 
Franceschetti 综合 征 ;@Kaufman 综合 征 。 

概要 : Franceschetti 最 早报 道 了 一 家 系 连 
续 6 代 发 病 的 病例 ， 此 后 国内 外 均 有 一 些 报 
道 . 复发 性 角膜 上 皮 脱 落 并 不 少见 ,但 确诊 为 
遗传 性 的 较 少 。 国 内 也 少 有 遗传 性 病例 报告 ， 
本 病 特征 为 反复 发 作 的 角膜 上 皮 脱落 .上 惠 者 往 
往 有 角膜 外 伤 史 或 抒 眼 后 出 现 症状 。 幼 年 发 
病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 遗传 性 家 族 性 疾 


病 , 常 染色 体 显 性 遗传 。 病理 显示 : 角膜 上 皮 
与 基底 膜 破坏 ， 再 生 的 上 皮 细胞 不 能 很 好 愈 
合 ， 因 而 在 角膜 实质 及 角膜 上 皮 有 液体 积聚 。 
角膜 的 炎症 、 化 学 刺激 、 异 物 或 外 伤 为 发 病 的 
诱发 因素 。 

眼 部 特征 : 

1. 患者 常 在 单纯 疱疹 病毒 感染 后 数 周 或 
数 月 内 发 生 复发 性 角膜 上 皮 廉 烂 ,在 某 些 化 学 
物质 的 刺激 下 , 甚至 抒 眼 、 瞬 目 运动 也 可 使 角 
膜 上 皮 从 前 弹力 层 剥 脱 。 

2. 多 为 双眼 发 病 ， 患 者 在 早 展 睁 眼 时 有 
明显 的 眼 痛 , 午后 减轻 ， 有 异物 感 ， 揉 根 后 加 
E. 还 可 有 了 眼 险 痉挛 , 视 物 不 清 等 症状 。 发病 
后 可 持续 数 日 ， 反 复发 作 。 

3 检查 可 见 角膜 上 皮 多 发 脱落 ,小 厢 肿 ， 
水 泡 。 荧 光 素 染色 阳性 ， 角 膜 实质 轻微 水 肿 。 
内 眼 正常 。 

全 身 特征 ， 患 者 常 伴 有 发 热 ， 全 身 不 适 ， 
偶 见 皮肤 疱疹 性 病变 。 

治疗 :润滑 剂 和 皮质 类 固 醇 激素 可 减轻 症 
状 ， 如 1% 甲 基 纤维 察 眼 液 、 蜂 地 麻 眼 液 ( 仿 
蜂蜜. 麻黄 察 地 卡 因 )、0. 5% 考 的 松 眼 液 等 。 


Francois I 综合 征 


译名 : 富 兰 可 斯 综合 征 I 型 

别名 : @ 鸟 样 头 白内障 综合 征 ; @ 下 颌 一 
眼 一 面部 畸形 综合 征 ;@ 下 颌 一 眼 一 面部 一 颅 
RAK: 下 颌 一 眼 一 面 一 颅骨 发 育 不 全 症 ; 
回 眼 一 下 颌 一 面部 头颅 畸形 和 毛发 缺乏 症 ;@ 
眼下 岳 面 骨 综 合 征 ;@@ 先 天 性 白内障 和 稀 毛 症 
综合 征 ; @ 头 面 下 颌 与 眼 畸形 综合 征 ; @ 头 畸 
形 一 先天 性 白内障 及 毛发 缺乏 症 ;@ 颅 面 畸形 
综合 征 ; 四 Audry 综合 征 I 型 ; @Haliermann- 
Streiff ( 哈 一 斯 ) 综合 征 ; @Trancois ( 特 兰 科 
伊 斯 ) 综合 征 ; Ullrich ( 乌 尔 里 克 ) 综合 征 ; 
(BUllrich-Fremery-Dohna ( 乌 一 弗 一 多 ) 综合 
征 ;人 @Ullrich-Tremery-Dohna( 乌 一 特 一 多 ) 综 
合 征 。 
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概述 : 1893 年 Arfty 首先 发 现 本 征 , 1948 
年 Hallerman, 1950 年 Streiff 报告 了 鸟 样 面容 
与 先天 性 小 眼球 、 白 内 障 病例 ; 1953 4, Ull- 
rich-Fremerey-Dohna 发 现 本 病 还 可 有 身材 矮 
小 , 牙齿 畸形 , 毛发 稀少 和 面部 皮肤 萎缩 等 体 
征 , 1958 年 , Francois 对 本 征 做 了 较 全 面 的 描 
述 ， 提 出 此 为 一 独立 疾病 ,并 命名 为 Francois 
综合 征 ， 以 后 相继 有 报道 ， 国 外 至 1980 年 已 
有 150 多 例 ，1986 年 止 国内 眼科 报道 34 例 ， 
1981 年 张 方 华 报告 并 总 结 了 18 例 。 主要 临床 
特点 为 头颅 发 育 异常 ， 鸟 样 面容 、 侏 侍 、 双 侧 
小 眼球 和 先天 性 白内障 等 。 

病因 病理 : 遗传 性 疾病 , 多 为 染色 体 隐 性 
遗传 。 与 胚胎 在 第 5 一 7 周 时 额 叶 发 育 障 碍 有 
关 , 母 亲 妊娠 期 的 异常 及 父亲 高 龄 均 可 导致 基 
因 突变 。 因 为 父亲 年 龄 大 , 其 DNA 复制 的 次 
数 多 ,精子 出 现 突变 和 子 代 出 现 突变 的 机 会 也 
增多 ， 从 而 发 病 。 

眼 部 特征 : 

1. 高 度 近视 、 斜 视 或 弱视 , 约 有 20—40% 
AR AL ERIK ENN. KE RED ARE E 
板 菲 薄 ， 眼 轮 匣 肌 发 育 不 全 ， 上 险 下 垂 ， NG 
裂 ， 瞪 裂 部 分 缺损 , 瞪 裂 斜 向 外 下 方 , 眼球 内 
陷 ， 常 有 险 内 外 翻 ，78 一 83% 病 例 有 小 眼球 。 

2. 小 角膜 (角膜 直径 6 一 9mm)，, ERE 
虹膜 萎缩 , 虹膜 缺损 , 约 90% 患 者 为 先天 性 白 
内 障 (本 征 最 突出 的 眼 部 表现 ) , 均 为 双 侧 , 可 
旺 完全 性 ， 在 检查 时 可 发 现 部 分 已 自行 吸收 ， 
遗留 少许 囊 膜 ， 亦 有 出 生 时 即 无 晶体 的 报告 。 

3 其 他 尚 可 见 先天 性 青光眼 ， 玻 璃 体 混 
浊 ，, 脉 络 膜 视网膜 变性 萎缩 ,视神经 乳头 缺损 ， 
乳头 周围 脉络 膜 鞭 缩 ， 黄斑 变性 。 眼底 一 般 较 
难看 清 。1987 年 国内 有 学 者 总 结 了 10 例 本 病 
患者 ， 发 现 青光眼 为 本 病 的 严重 眼 部 并 发 症 ， 
约 占 60%， 其 原因 可 能 是 房 角 先天 性 异常 或 
晶状体 溶解 所 致 

全 身 特征 : 

1. 头颅 发 育 不 良 及 鸟 头 样 外 观 。 短 头 , 三 
AK, ARK BEAN FRA. GM 


FADE. KE, MRSHRT. 

2. 牙齿 畸形 , 约 占 85%, 包括 牙齿 稀少 ， 
或 出 生 时 已 有 牙齿 , 形态 不 规则 , 釉质 发 育 不 
全 ， 也 可 有 耳 廓 畸形。 

3. 80% 病 例 有 毛发 稀少 ,包括 眉毛 、 腋 毛 、 
阴毛 等 ERRA. 面部 皮肤 变 薄 、 TREN. 
白 疗 风 ， 白 斑 ， 额 枕 部 常 有 秃 发 。 

4. 智力 低下 ， 脑 发 育 不 全 (少数 )， 身 材 
矮小 ( 占 50%), ERT ME MARE, 
骨 硬 化 ， 大 理 石 样 骨 。 

5.X 线 示 短 头 畸 形 , 前 向 闭合 延迟 ， 面 部 
小 ,下颌 发 育 不 良 , 下 颌 关节 向 前 移 位 达 2 厘 
米 , 下颌 骨 质朴 松 ， 小 眼眶 ， 合 状 突 可 完全 缺 
R. 

治疗 : 一 般 为 对 症 治疗 , 白内障 可 行 手 术 
治疗 ， 其 他 畸形 也 可 行 矫形 治疗 。 


Francois I 综合 征 


译名 ， 富 兰 可 斯 综合 征 工 型 
别名 :家 族 性 皮肤 软骨 角膜 营养 不 良 综合 
tE. 
概要 : 1949 4 Francois 首 报 本 征 , 主要 特 
征 为 角膜 、 皮肤 、 骨 骼 类 脂 质 沉积 。 
病因 病理 ， 常 染色 体 隐 性 遗传 。 
眼 部 特征 : AREN M. 
全 身 特征 : 
1. 手足 骨骼 畸形 ， 头 颅骨 和 颜面 畸形 。 
2. 四 肢 林 端 有 骨 与 软骨 的 营养 不 良 。 
3. 耳 必 、 鼻 骨 、 掌 、 指 骨 及 中 指 关 节 背 侧 
、 肘 后 部 皮肤 有 黄色 瘤 形 成 。 
4 所 有 变化 均 为 对 称 性 。 
治疗 :对 症 治疗 。 


Francois-Haustrate 综合 征 
HA: BERME 
别名 : HEMARA Oo 


mandibular dysotosis) 。 
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概要 : 本 征 特征 为 上 颌 骨 发 育 不 全 , 外 耳 
畸形 及 眼 部 异常 。 

病因 病理 : 本 病 为 非 遗 传 性 疾病 , 系 胚 胎 
发 育 畸形 所 致 。 

眼 部 特征 : 

1. 斜视 ,明显 的 眼球 内 陷 、 虹膜 、 感 状 体 、 
脉络 膜 、 视 网 膜 、 视 神经 缺损 。 

2 小 眼球 及 先天 性 白内障 等 也 有 报道 。 

全 身 特征 : 

1. 多 为 单 侧 发 病 , 面部 不 对 称 , 受 损 侧 发 
育 不 全 。 侦 可 见 双 侧 , 特征 为 上 颌 骨 、 烽 突 发 
育 不 全 ， 材 上颌 关节 畸形 。 

2 HERE, OAS BERGET M 
R BR MRRRFNKKF. 

治疗 :对 症 处 理 , 面 畸形 可 进行 手术 整容 。 


Frankl-Hochwart 综合 征 


HA: HØRE 

别名 : DIR — HA — HTA AE OH 
R 体 一 神 经 一 眼 综合 征 ; @ Von Frankl- 
Hochwart 综合 征 。 

概要 ，1910 4 Frankl-Hochwart 首 报 本 
征 , 主要 特征 为 耳 更 , 运动 失调 , 视 乳 头 水 肿 
及 垂体 机 能 低下 。 常 见于 青少年 ， 双 眼 患 病 ， 
偶 可 合并 内 分 六 紊乱 。 

病因 病理 : 松 果 体 的 占 位 病变 压迫 邻近 脑 
组 织 产生 阻塞 性 脑 积 水 和 第 三 脑室 扩大 所 致 . 

眼 部 特征 : 

RRM, 向 上 注视 时 受 限制 , 视野 向 心 
性 缩小 ， 眼 底 可 见 乳 头 水 肿 。 

全 身 特征 : 

1. 早期 出 现 颅 内 高 压 表现 (头痛 、 恶 心 、 
呕吐 )， 依 发 病 年 龄 不 同 而 有 程度 不 同 的 垂体 
功能 低下 ， 尿 贿 症 。 

2. 耳鸣 、 双 侧耳 莹 、 共 济 失调 及 性 早熟 ， 
头颅 CT 扫描 或 MRI 有 助 诊断 。 

治疗 : 手术 和 放射 治疗 ， 预 后 不 佳 。 


Freeman-Sheldon 综合 征 


译名 : 弗 一 席 综合 征 

别名 : ORM RR BIER BÆRE 
回 颅 一 腕 一 瞪 板 营养 不 良 ;@ 头 颅 一 腕 一 趴 骨 
营养 不 良 症 ; 四 吹 口哨 面容 综合 征 。 

概要 : 1938 年 Freeman Ål Sheldon. HÅR 
ER. 主要 特征 为 双眼 距离 远 ,小 眼球 及 手足 
畸形 。 本 病 罕见 ， 出 生 时 即 已 存在 。 

病因 病理 : 原因 未 明 , 为 常 染色 体 显 性 遗 
传 性 疾病 。 

眼 部 特征 : 双眼 相距 过 宽 ， 小 眼球 、 小 瞪 
DØRER Ga FØR RARE), 上 
EFE. AMR, BLAR PING KAER., 

全 身 特征 : 

1. 小 口 畸 形 和 面 骨 扁 平 ， 构 成 了 吹 口哨 
BE. EK, REE MB BEER. 

2 小 下 颌 小舌， ER, AER, DN 
AT, AA. 

3 手 届 面 的 皮肤 与 皮下 组 织 增 厚 、 手 指 
弯曲 挛缩 ， 中 部 异常 ， 表 现 为 杆 状 趾 、 马 蹄 内 
翻 足 。 腕 部 异常 ， 表 现 为 尺骨 偏离 。 

4 短 颈 、 胸 月 柱 侧 凸 ， 也 有 痛 柱 裂 的 报 
fre 

治疗 对 症 治疗 ， 畸 形 可 行 手术 治疗 。 


Frenkel 综合 征 


译名 : 富 兰 克 尔 综合 征 

别名 : OMEGA TE: @ 眼 球 挫伤 综 
合 征 。 
概要 : 1931 年 ，Frenkel 首 报 本 病 ， 主 要 
特点 为 前 房 出 血 ,晶体 半 脱 位 及 外 伤 性 视网膜 
色素 变性 包括 眼 部 创伤 后 的 数 月 或 数 年 出 现 
的 各 种 损害 。 

病因 病理 : 由 于 钝 性 外 力 急剧 冲击 眼球 ， 
ERRARTE, HR, 移 位 , 出血 等 多 种 损 
få. 


限 综合 征 


眼 部 特征 : 

1. 瞳孔 散 大 外伤 所 致 括约肌 麻痹 )， 路 
孔 变 形 呈 D 型 ， 对 散 瞳 及 缩 瞳 剂 不 敏感 ， 直 
接 、 间 接 对 光 反 应 消失 或 迟钝 ,虹膜 根部 断 离 ， 
虹膜 色素 上 皮层 裂 开 。 角 膜 后 细小 色素 沉着 
物 ， 前 房 出 血 。 

2. Vossius 色素 环 ， 暂 时 性 晶体 后 皮质 混 
浊 及 前 后 讼 永久 性 混浊 ,晶体 半 脱 位 , 晚期 晶 
状 体 呈 外 伤 性 完全 性 混浊 。 

3. 玻璃 体 出 血 , 混浊 , 玻璃 体内 有 色素 游 
离 。 眼底 周边 部 色素 紊乱 , 黄斑 区 水 肿 ， 脉 络 
膜 破裂 ,视网膜 水 肿 ， 色 灰暗 。 视力 减退 ， 上 
EFE. 

全 身 特征 ， 如 合并 眼 压 升 高 ， 可 有 头痛 、 
恶心 REPER. 

治疗 : 

1. 控制 炎症 : 抗生素 局 部 点 眼 及 全 身 应 
H. 

2. 防止 并 发 、 继 发 症 的 发 生 ,5%% 新 福 林 、 

1 学 阿托品 点 眼 散 同 、 止 血 促 吸收 治疗 。 

3. 对 症 处 理 . 如 晶体 半 脱 位 , 伴 有 青光眼 
者 可 手术 摘除 晶状体 。 


Friedreich Ataxia 综合 征 


译名 : Å MLG SEDER KANE 

别名 : DANSER AE D 
遗传 性 共 济 失调 ; @ 家 族 性 共 济 失调 ; @ 少 年 
消 储 型 遗传 性 共 济 失调 症 。 

概要 : 1863 年 Friedreich 首 报 本 病 。1959 
首 报 本 病 , 至 1986 年 底 共有 57 例 . 其 
特征 为 共 济 失调 , 腿 反 射 消失 , 深 感觉 障碍 及 
锥 体 束 受 损 表 现 . 发 病 年 龄 为 5 一 15 岁 , 病程 
进行 缓慢 。 

病因 病理 : 原因 未 明 , 呈 染 色 体 隆 性 遗传 ， 
有 学 者 认为 是 丙酮 酸 代谢 缺陷 所 致 月 介 后 索 
KE teken UN EE ig EE 
PARE, PMAN. 

眼 部 特征 : LEFE FØRBRS. M 
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RHR KEBERRE O VER 
见 )， 通 常 向 外 侧 凝 视 时 最 为 明显 。 眼 外 肌 麻 
痹 ， 蓝 巩膜 、 虹膜 缺损 , 白内障 ,少数 出 现 原 
发 性 视神经 萎缩 ， 视 网 膜 色 素 变性 . 

全 身 特征 : 

1. 下 政 渐 进 性 共 济 障碍 ， 站 立 与 走路 时 
更 明显 ,逐渐 上 肢 也 出 现 变速 困难 和 意向 性 震 
旺 ， 下 肢 远 端 感觉 异常 ， 严 重 时 不 能 行走 。 

2. 构 音 困难 , 肌 张力 减退 和 肌 萎缩 。 锥 体 
东 征 阳性 。 下 肢 腿 反 射 消失 和 深 感 觉 障碍 。 

3. 心律 不 齐 , 90% 患 者 有 心电图 异常 , D 
数 患 者 可 死 于 感染 和 心脏 病 . 病程 缓慢 , 也 有 
数 年 后 停止 发 展 的 病例 。 

4. XRARGER. VEME. 

治疗 : 

1. 主要 为 神经 内 科 治疗 ， 国 内 有 学 者 报 
道 用 水 杨 酸 毒 扁豆 碱 粉 内 服 ， 连 服 半 年 至 一 
E, 效果 显著 。 也 有 报道 用 安 坦 治疗 取得 满意 
疗 郊 。 

2. 白内障 可 手术 治疗 。 


Frohlich 综合 征 


译名 : 弗 利克 综合 征 

别名 : @ 视 交叉 蛛网 膜 炎 ; DEE 
器 综合 征 ; @ 肥 胖 性 生殖 器 退化 Dystrophic 
adiposogenital); @ 肥 胖 性 生殖 无 能 综合 征 
(Adiposgenital Dystrophy Syndrome); 回 脑 性 
肥胖 症 ; @ 下 丘脑 型 幼稚 一 肥胖 综合 征 ; 四 
Babinski-Frohlich 综合 征 ; @Leaunois-Cleret 
综合 征 。 

概要 : 1901 年 Frohlich 首先 报告 。 系 一 组 
因 丘 脑 下 部 损害 ,所 致 生殖 器 发 育 障碍 , 性 功 
能 消失 ， 伴 女性 型 脂肪 分 布 的 肥胖 等 综合 病 
征 ， 儿 童 期 即 可 发 病 ， 青 春 期 后 症状 明显 。 

病因 病理 : 因 各 种 脑 部 炎症 、 外 伤 、 垂 体 
瘤 及 垂体 附近 的 肿瘤 、 视 神经 附近 的 肿瘤 、 结 
核 、 脑 水 肿 等 病变 压迫 下 丘脑 或 累及 垂体 前 
叶 , 从 而 影响 促 性 腺 激素 的 正常 分 泌 , 使 生殖 
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腺 不 能 正常 发 育 和 产生 性 腺 激素 ,使 第 二 性 征 
发 育 不 完善 并 无 生殖 能 力 , 导致 食欲 亢进 , 脂 
肪 代谢 率 乱 而 形成 肥胖 .本 征 如 发 生 在 成 年 人 
则 成 熟 的 外 生殖 器 也 可 萎缩 ,但 不 像 少年 型 所 
见 的 生殖 器 外 观 那样 明显 幼稚 化 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 逐渐 丧失 〈 由 于 颅 内 压 增高 )。 双 
RIME MEN. 

2. 视神经 乳头 水 肿 及 萎缩 。 当 有 视网膜 
变性 时 又 称 做 Lanrence-Moon-Biedi 综合 征 。 

全 身 特征 : 

1. 生殖 器 发 育 障 碍 : 小 女孩 不 甚 明显 , 男 
BE. GLED: DEE, DEE 
重要 的 表现 。 

2. 第 二 性 征 发 育 不 良 ， 女 性 青春 期 可 无 
月 经 或 停经 , 不 长 阴毛 或 腋毛 , 男性 可 出 现 女 
性 化 ， 声 音 高 音调 ， 不 长 胡须 及 睾丸 不 下 降 。 

3. 肥胖 、 女 性 型 体态 ， 脂 肪 多 堆积 于 性 
部 、 下 腹部 及 大 腿 部 ， 儿 童 的 肥胖 多 自 10 岁 
后 开始 。 

t 智力 减退 ,发育 迟缓 , 发生 在 小 儿 则 骨 
EAS TRA MG KER AER 
瘤 所 引起 )， 如 头痛 、 有 恶心、 呕吐。 

5. RREH. MI. FR, 弹性 较 差 , 状 
似 粘液 性 水 肿 , 极 少数 有 或 全 无 体毛 , 体温 过 
低 ， 可 有 多 尿 烦 渴 ， 糖 耐量 增加 ， 尿 中 促 性 腺 
激素 消失 。 

6.X 线 可 见 蝶 鞍 扩 大 或 破坏 , 鞍 上 钙化 点 
(80% 一 90%)， 脑 室 造影 显示 脑 积 水 。 

鉴别 诊断 ， 本 征 须 与 下 列 综 合 征 相 鉴 别 : 

1. Laurence-Moon-Biedl 综合 征 ， 该 征 也 
有 肥胖 及 生殖 器 功能 发 育 不 全 。 肥 胖 自 新 生 儿 
开始 ， 并 有 视网膜 变性 及 多 指 症 ， 有 家 族 性 ， 
这 些 可 与 Froehlich 征 进行 区 别 。 

2. 假 性 Froehlich 综合 征 〈 肥 胖 兼 青春 期 
延缓 综合 征 )， 该 征 特征 是 青春 期 前 后 出 现 伴 
有 假 性 生殖 器 发 育 不 全 的 肥胖 状态 。20 岁 左 
右 可 见 有 第 二 性 征 出 现 和 性 激素 水 平 增高 , 故 
称 为 假 性 Froehlich 综合 征 ， 这 点 可 与 本 征 鉴 


别 。 
治疗 : 病因 治疗 。 


Fryns 综合 征 


译名 : 佛 瑞 斯 综合 征 

概要 : 1979 Æ Fryns BRAA. 主要 特征 
为 角膜 混浊 、 胸 胎 缺 损 及 远 端 肢体 畸形 。 

病因 病理 :目前 多 认为 本 病 为 常 染色 体 隐 
性 遗传 , 患者 父母 多 为 近亲 结婚 , 可 能 是 原 发 
肺 发 育 不 良 、 不 分 叶 , 继而 造成 了 胸 腹膜 缺损 
MRD DK. 

眼 部 特征 : 

1. 患 儿 生 后 不 久 就 可 发 现 双 眼角 膜 混浊 
无 光泽 ， 视 力 常 受 影响 ， 但 不 致 失明 ， 

2. RR, MRR, PIER. 险 裂 上 
ft 

全 身 特征 : 

1. 患 儿 生 后 就 可 发 现 有 很 多 畸形 和 异 
w, EREA ARET, KLE BOR 
LRK, TARR BHR. 

DE Bk ERR RA h AG 
育 不 良 , 腹部 可 有 胃 肠 畸形 , 女性 可 有 双 角 子 
GO 

3. 远 端 肢体 常 发 育 不 良 , 指骨 过 短 , 指甲 
Skin. X 线 可 见 骨 末端 明显 退化 。 

治疗 : 本 病 无 特殊 疗法 , 多 因 肺 部 并 发 症 
死亡 。 


Fuchs I 综合 征 


译名 : 似 克 斯 综合 征 1 型 

别名 : 中 异 色 性 虹膜 睫 状 体 炎 综合 征 ; © 
异 色 性 睫 状 体 炎 ; @ 虹 膜 异 色 症 ; ORRE 
ERREK: 回 虹膜 淡色 综合 征 ; @ 并 发 性 虹 
膜 异 色 综合 征 ; DFuchs 异 色 性 睫 状 体 炎 ; @ 
Fuchs 虹膜 异 色 睫 状 体 炎 综合 征 。 

概要 : 1869 年 Janathan Hufchinson 发 现 
了 有 些 白内障 患者 伴 有 虹膜 异 色 ,此 后 又 有 一 


眼 综合 征 
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些 学 者 发 现 虹膜 异 色 伴 随 是 状 体 炎 及 白内障 ， 
直到 1906 年 Fuchs 发 表 了 38 例 综合 征 报道 
后 才 被 公认 为 是 一 独立 综合 征 ， 并 命名 为 
Fuchs 综合 征 。 国外 已 有 数 百 例 报道 1932 年 
内 王 兰亭 首 报 本 病 ，1959 年 周 以 浙 也 报道 
一 例 ，1986 年 李 志 辉 报道 并 分 析 了 83 例 ， 
1987 年 郑 吉 亚 报道 分 析 了 18 例 。 本 征 特点 为 
ARRE RAR REAR ERFAREN: 
男 多 于 女 ， 一 般 为 单眼 发 病 。 

病因 病理 ; 本 病原 因 未 明 ，Fuchs 认为 本 
征 有 先天 因素 ,初生 期 或 胎生 期 有 一 种 未 知 毒 
素 妨 碍 了 虹膜 发 育 ,后 又 引起 睫 状 体 炎 和 白 内 
障 ，Heine 等 认为 与 结核 病 有 关 。Herren、 
Schwand 认为 是 交感 神经 不 全 麻痹 所 致 ,Pas- 
sow 发 现 本 病 多 合并 先天 性 神经 管 闭合 不 全 ， 
形成 中 央 管 空洞 ， 损 害 交感 神经 纤维 所 致 ， 
Beger 等 用 荧光 血管 造影 发 现 Fuchs 综合 征 局 
部 贫血 .我 国 李 志 辉 经 观察 发 现在 摘除 白内障 
后 , 睫 状 体 炎 可 消退 或 减轻 , 说 明了 晶体 可 能 
BERRE TOER AER EA 
障 , 近年 通过 免疫 学 和 组 织 学 研究 , 认为 本 病 
可 能 系 免疫 复合 物 引 起 的 炎症 ， 从 患者 的 房 
水 ,血清 中 能 证 实 直 免疫 复合 物 存在 ,病理 检 
查 虹膜 色素 细胞 缺乏 ,实质 层 结缔 组 织 过 度 增 
长 ,血管 壁 呈现 玻璃 样 变 及 淋巴 细胞 和 浆 细胞 
浸润 。 睫 状 体 纤维 变性 ， 肌 肉 萎缩 。 

眼 部 特征 : 

1. 虹膜 异 色 , 一 般 无 充血 或 眼 痛 , 早期 无 
自觉 症状 , 浅 色 人 种 的 病人 虹膜 颜色 异 色 比较 
典型 , 而 国人 虹膜 为 深 色 , 颜色 轻 度 变 浅 不 易 
发 现 和 辨认 , 虹膜 异 色 进 行 很 缓慢 , 可 经 数 年 
才 有 较 明 显 变化 , 裂 险 灯 检查 有 典型 的 虹膜 萎 
缩 性 改变 . 虹膜 组 织 朴 松 、 平滑 、 虹 膜 基 质 透 
光度 增强 ， 瞳孔 区 虹膜 放射 状 纹理 不 明显 。 

2. 睫 状 体 炎 ,前 房 可 有 闪光 , 角膜 后 有 灰 
白色 细小 沉淀 物 , 数量 不 变 , 一 般 多 在 瞳孔 区 
BARFE, FEL, ARLES, HE 
状 体 炎 不 伴 有 虹膜 后 粘连 ,玻璃 体 有 轻 度 尘埃 
状 混浊 ， 偶 见 周 边 部 脉络 膜 炎 。 


3. HAR: 晶状体 混浊 过 程 较 缓慢 , 病 初 
晶状体 在 后 囊 下 皮质 出 现 点 状 混浊 ,逐渐 周边 
部 出 现 线 状 混浊 , 以 后 出 现 唱 体 全 混浊 。 眼底 
一 般 正常 ,部 分 患者 单 侧 合 并 青光眼 , 国外 报 
道 占 16. 1%， 国 内 李 志 辉 报道 占 15. 6%。 以 
往 认为 由 于 房 水 中 蛋白 增加 ,使 流出 阻力 加 大 
而 引起 , 目前 组 织 学 证 实 是 和 小 梁 硬化 , 小 梁 
内 腔 闭 锁 有 关 . 小 部 分 是 由 晶状体 膨胀 而 引起 
的 继 发 性 闭 角 青 光 眼 。 

全 身 特征 :无 特殊 表现 。 

治疗 : 无 特效 药 。 色素 膜 炎 可 用 皮质 激素 
FORRETT EA FAR BLE 并 发 青 光 
眼 时 可 先 用 药物 控制 ,疗效 不 佳 时 手术 多 能 奏 
效 . 


Fuchs I 综合 征 


译名 : 伏 克 斯 综合 征 1 型 

别名 : @ 粘 膜 一 皮肤 一 眼 部 综合 征 (Mu- 
cocutaneous Ocular); @ 眼 粘膜 皮肤 综合 征 ; @ 
皮肤 粘膜 一 眼 上 皮 细 胞 综合 征 。 

概要 : 本 病 主要 特征 为 头痛 、 发 热 、 粘 膜 
溃疡 及 严重 结膜 炎 。 多 见于 青年 人 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , RENTE 
的 一 种 形式 ,目前 认为 是 一 种 原因 不 明 的 独立 
病变 ， 发 病 后 一 个 月 内 可 自 愈 ， 不 易 复发 。 

眼 部 特征 : 严重 型 结膜 炎 ， 结膜 水 泡 , 水 
泡 破裂 后 可 引起 瞪 球 粘连 。 

全 身 特征 ; 发 热 、 头 痛 、 发 绀 、 皮 肤 斑 丘 
LI, 也 可 为 泡 性 , 面部 浮肿 、 口 鼻 、 生殖 器 、 
上 呼吸 道 粘膜 有 多 发 性 溃疡 。 

治疗 : 抗生素 点 眼 ， 预 防 瞪 球 粘连 ,其 他 
可 对 症 治疗 。 


Fuchs 页 综合 征 
译名 : 伏 克 斯 综合 征 五 型 


别名 : 瞪 皮 肤 松弛 综合 征 
概要 : 本 征 为 一 种 不 常见 的 、 以 眼 瞪 反复 
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水 肿 为 特征 的 眼 部 病变 , 见于 青年 人 , 80% 在 
20 岁 以 前 发 病 。 

病因 病理 : 病因 尚 不 十 分 明确 ，Fuchs 等 
人 认为 是 血管 神经 机 制 的 反应 .病理 见 眼 瞪 皮 
肤 和 皮下 组 织 局 限 性 萎缩 ,其 血管 周围 有 淋巴 
细胞 浸润， 晚期 弹性 纤维 消失 。 

RERE: 

1. 双眼 瞪 旦 血管 神经 性 反复 性 水 种， 一 
般 仅 表现 为 上 瞪 水 肿 , 偶而 也 累及 下 验 。 随 病 
情 的 进展 , 可 有 了 眼眶 脂肪 和 泪腺 脱出 ,上 有 瞪 下 
垂 ， 下 垂 严重 者 可 影响 视力 。 

2. 慢性 病例 上 脸皮 肤 呈 淡 粉 色 , 菲 薄 , Å 
皮下 见 有 扩张 的 毛细 血管 。 

全 身 特 征 : 某 些 患 者 伴 有 上 层 粘 膜 水 肿 及 
Ascher 综合 征 。 

治疗 ;可 施行 泪腺 脱 垂 及 上 有 瞪 下 垂 矫正 
术 ， 切 除 皮肤 及 过 多 的 脂肪 ， 重 建 眼 险 皱 福 。 


Fuchs N 综合 征 


译名 : 伏 克 斯 综合 征 型 

别名 角膜 内 皮 一 上 皮 营 养 不 良 综合 
征 ; @ 角 膜 内 皮 营养 不 良 综合 征 ; OMRE 
和 内 皮 变性 ; OFuchs 角膜 营养 不 良 ; OFuchs 
角膜 上 皮 和 内 皮 联合 水 肿 型 营养 不 良 ，@ 
Fuchs-Kraupa 综合 征 ，(DKraupa 综合 征 。 

概要 : 本 病 罕见 . 1910 年 Fuchs 首先 提出 
本 征 是 一 种 内 皮 细胞 变性 , 实质 层 混浊 , 进行 
性 角膜 上 皮 水 肿 ， 知 觉 碱 退 的 慢性 角膜 病变 。 
主要 特征 为 角膜 水 泡 及 视力 障碍 .发 病 年 龄 为 
50 一 60 岁 的 女性 患者 。 

病因 病理 : 原因 未 明 , 可 能 为 常 染色 体 显 
性 遗传 病 , Descemet 膜 呈 透明 沉积 物 , 内 皮 腐 
ih, Bowman 膜 呈 变性 征象 。 

眼 部 特征 : 

1. 病 初 为 角膜 内 皮 变 性 ， 裂 阶 灯 下 镶嵌 
式 的 内 皮 中 有 洞 孔 出 现 ,逐渐 内 皮 失 去 了 正常 
的 泵 作用 , 使 房 水 溢 入 实质 层 , 继而 上 皮 发 生 
营养 不 良性 变性 。 


2. 角膜 上 皮 水 疱 , 起 初 水 泡 很 小 , 继 则 柄 
合成 组 , 糜烂 、 角 膜 实 质 出 现 细小 灰白 色 线 状 
或 点 状 混浊 .角膜 后 色素 沉着 ,病变 进展 缓慢 ， 
终 至 角膜 全 混浊 , 知觉 消失 , 晚期 在 上 皮下 有 
结缔 组 织 和 新 生 血 管 , 角膜 白斑 , 并 可 继 发 青 
ERR. 

3. BIER ER RIM DE. 
异物 感 。 

全 身 特征 ;无 特殊 表现 。 

治疗 :对 症 处 理 , 早 期 滴 用 高 渗 剂 眼 药水 ， 
晚期 可 作 角 膜 移植 60%% 病 例 有 效 )， 早 期 治 
疗效 果 较 好 。 


Fuchs V 综合 征 


译名 : 伏 克 斯 综合 征 V 型 

别名 : @ 眼 运动 纤维 再 生 错 向 综合 征 ; © 
假 性 Graefe 综合 征 ; @ 假 性 格雷 夫 现象 ; OR 
性 上 险 挛缩 症 ;@) 动 眼神 经 纤维 再 生 迷 路 综合 
征 ; @ 再 生 眼 运动 纤维 方向 倒 错 综 合 征 ， 中 D 
Fuchs 综合 征 ，@Pseudo-Graefe 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特征 为 上 瞪 运 动 迟 缓 , 向 
下 看 或 健 侧 眼 闭 蛤 时 上 瞪 建 缩 ,瞳孔 对 光 反应 
消失 。 因 和 Graefe 症 相似 ， 故 称 假 性 Graefe 
症 ，1957 年 ， 我 国 张 承 芬 曾 报告 1 例 。 

病因 病理 : 系 颅 底 创伤 或 肿瘤 引起 第 颅 
神经 麻痹 ,在 恢复 的 过 程 中 , 再 生 的 神经 纤维 
发 生 错 接 ,使 原 属于 下 直 肌 或 内 直 肌 的 神经 纤 
维 误 入 提 上 输 肌 或 瞳孔 括约肌 内 造成 神经 冲 
动 的 错误 传导 ,引起 眼球 和 上 有 瞪 的 各 种 功能 障 
碍 。 

眼 部 特征 ， 临床 表 现 为 患 眼 上 瞪 运 动 迟 
缓 , 当 眼球 向 下 方 或 向 内 下 方 注视 及 健 眼 紧 闭 
时 , 均 可 产生 患 侧 眼 向 上 退缩 。 甚至 企图 向 麻 
痹 的 眼 外 肌 方 向 注视 时 ,也 可 引起 上 脸 向 上 牵 
缩 . 瞳孔 对 光 反应 可 消失 。 但 在 眼球 向 上 、 向 
内 侧 转动 时 ， 可 引起 阵 孔 缩小 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

X 片 、 脑 血管 造影 、 脑 电 图 、 头 颅 CT 扫 
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擂 对 病因 诊断 有 一 定 参考 价值 - 
治疗 : 主要 是 病因 治疗 。 


Fuchs-Lyell 综合 征 


译名 : 富 一 里 综合 征 

别名 : 外 中 毒性 表皮 松懈 症 ; ODabre- 
Lamy-Lyell 综合 征 。 

概要 :本 征 为 急性 发 病 , 主要 特征 为 头痛 、 
发 热 、 粘 漠 省 疡 及 严重 的 结膜 炎 。 

病因 病理 ， 过 去 曾 被 认为 是 天 疱 疮 的 一 
种 , 目前 认为 是 一 种 过 敏 反应 性 疾病 , 曾 见于 
用 抗菌 素 等 药物 后 发 病 者 ， 致 死 率 约 占 1/3。 

眼 部 特征 : 结膜 出 现 水 疱 样 病变 。 水 郊 破 
BASER SKE. RAM JENAS A 
泪 管 阻塞 , 可 并 发 角膜 溃疡 , 疤痕 性 角膜 结膜 
改变 ， 偶 见 角膜 穿孔 。 

全 身 特征 ， 

1. 发 热 , 头痛 , 面部 水 肿 ， 突 发 性 全 身 表 
皮 松 懈 症 ， 类 似 工 烧 伤 。 

2. 口腔 、 记 腔 、 生殖 器 、 上 呼吸 道 粘膜 多 
发 性 炎症 及 沉 疡 ,省 疡 可 形成 疗 痕 影响 正常 功 
能 。 

3 指甲 营养 障碍 等 。 

治疗 : 对 症 治疗 ,如 全 身 症状 稳定 后 , 险 
球 粘 连 及 粘 内 翻 者 可 行 手术 治疗 。 


Fuchs-Salzmann-Terrien 综合 征 


译名 : 伏 一 沙 一 特 综合 征 

别名 ，Terrien 角膜 边缘 性 变性 综合 征 . 

概要 ， 本 征 主要 特征 为 角膜 边缘 性 变性 ， 
眼 内 出 血 及 变态 反应 性 皮肤 损害 ， 本 征 类 似 
Fuchs-Lgell 综合 征 。 

病因 病理 : 过 敏 性 疾病 ,如 抗菌 素 、 磺 胺 
类 药物 和 砷 制剂 等 。 比 Fuchs-Lgell 综合 征 引 
起 的 反应 轻 。 两 者 均 属 于 药物 过 敏 , 只 是 由 于 
临床 症状 和 严重 程度 不 同 ,而 不 属于 同一 类 疾 
病 。 


RERE: 角膜 浅 层 点 状 糜烂 及 Salz- 
mann 结 节 性 角膜 变性 ， 角 膜 边缘 变性 ， 脉 络 
膜 出 血 及 眼 内 出 血 。 

全 身 特征 :全 身 皮肤 有 变态 反应 性 多 发 性 
损害 ， 轻 者 出 现 红斑 ， 重 者 形成 剥脱 性 皮炎 。 

治疗 ， 抗 过 敏 治疗 。 


Ganser 综合 征 


译名 : 甘 一 赛 综合 征 

Hå: 中 假 性 痴呆 综合 征 ;@@ 假 性 痴呆 ; 
加 无 感觉 综合 征 ， 图 监狱 精神 病 综合 征 。 

概要 :主要 特征 为 精神 混乱 ,头痛 及 健忘 。 
常见 于 囚犯 被 拘禁 者 和 其 他 精神 创伤 患者 , 偶 
见于 脑 外 伤 后 遗 症 ， 通 常 随 诱因 而 发 病 。 

病因 病理 ， 原 因 未 明 ， 与 环境 刺激 有 关 ， 
为 况 病 性 分 离 性 反应 , 呈 特 殊 的 意识 障碍 ( 意 
识 范围 缩小 ) 。 

眼 部 特征 ， 发 病 时 看 不 见 物体 或 不 能 阅 
读 ， 但 视力 功能 正常 ， 偶 见 视 幻觉 。 

全 身 特征 : 

1. 呈现 暂时 性 遗忘 现象 ， 对 于 过 去 所 热 
悉 的 简单 事情 的 回答 似是而非 , EERE, R 
知道 自己 的 年 龄 , 不 知道 自己 是 谁 , 在 行为 上 
给 人 一 种 好 象 故意 做 作 的 印象 ,外 表 上 看 来 似 
有 严重 痴呆 ， 但 实际 上 并 无 器 质 性 痴呆 的 症 
Å. 

2. 轻 度 智力 低下 , 麻木 , 淡漠 ,精神 混乱 。 

3. AM. RE MEL EN, MG ARE 
自制 。 

治疗 : 心理 治疗 为 主 , 常 为 一 过 性 , 急性 
期 可 住院 治疗 ， 可 自发 性 缓解 ， 也 可 复发 。 


Gansslen 综合 征 


译名 : 根 斯 朗 综合 征 

别名 :中 家 族 性 洲 血 性 黄 癌 一 骨 病 综合 
征 ;@@ 家 族 性 溶血 性 黄姜 (Familial haemolytic 
ieterus ); © A MØ Å ME (Osteopathy 
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G 


Syndrome) ;个 血液 性 -代谢 性 骨 质 异常 。 

概要 :1922 年 Gansslen 报告 本 病 ,多 见于 
高 加 索 人 , 主要 特征 为 严重 溶血 性 贫血 及 代谢 
性 骨 质 异 常 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 呈 常 染色 体 不 规则 
BEE. 

眼 部 特征 : 

1. 近视 , 色觉 障碍 , 双眼 虑 距 过 远 。 蒙古 
HER ERRE, AWE. DRR. RE 
BART H RØR. 


2 MEBERG MARNE | 
F. AABN PREAH. BAER. | 


3. 晚期 可 见 视网膜 出 血 、 渗 出 及 水 肿 , 视 
网 膜 静 脉 扩张 , 黄斑 部 呈 星 芒 状 渗 出 , 偶 见 视 
网 膜 色素 异常 。 

全 身 特征 : 

1. 侏 雷 ,50% 有 尖 头 畸形 , 额 骨 及 颅 顶 骨 
隆起 ， 

2. 肝 脾 肿 大 ,溶血 危 象 ,特点 是 骨 小 梁 消 
失 ， 另 外 尚 可 见 先天 性 心脏 病 。 

3， 信 关节 脱 白 ， 短 指 ， 并 指 〈 由 )， 多 指 
OED WE, EA, HHE, HE F 
排列 错位 。 

4 生殖 器 发 育 不 良 ， 呈 幼稚 型 。 

5.X 线 检查 可 见 骨 质 琉 松 ， 骨 皮质 变 薄 。 
实验 室 所 见 : 红细胞 渗透 性 增加 , 小 球形 红 细 
胞 增多 ， 网 织 红细胞 增多 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 脾 切 除 术 后 可 望 延长 寿 
命 。 


Garcin 综合 征 


译名 : 改 森 综合 征 

别名 : 加 半 侧 颅 底 综 合 征 Chalf base Syn- 
drome); DFR HER MHE ARMEA E: 
@Schminckes 综合 征 ，@Schminckes 肿瘤 一 
单 侧 颅 神经 麻痹 。 

概要 :1927 年 Garcin 报道 本 征 , 主要 特征 


为 第 类 一 交 对 颅 神经 受 侵 症状 , 偶 见 全 部 颅 挤 | 


ETT 
， 病因 病理 :由 于 广泛 性 单 侧 颅 底 病变 所 致 
| 的 一 组 病征 例如 : MERE BUE. FREDE R 
| 性 肉瘤 或 梅毒 性 骨膜 炎 , 多 发 性 颅 神经 炎 , 海 
MEDL. 

腿 部 特征 :一 侧 上 哈 下 垂 及 单 侧 眼 外 肌 麻 
| 阁 , 视野 缺损 ， 视 力 障碍 ， 复 视 、 内 斜视 或 眼 
球 固定 , 瞳孔 散 大 ， 对 光 反 应 消失 或 减弱 , 视 
乳头 水 肿 ， 视 神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 单 侧 嗅 神经 障碍 引起 嗅觉 志 失 。 

2. 单 侧 第 V 颅 神经 麻痹 引起 颜面 部 半 侧 
知觉 障碍 和 咀嚼 肌 麻 疗 。 
av GE 
| 与 耳 斧 ， 听 觉 平衡 障碍 。 
| ARN, ON ERR | EM EE 
| 垂 , 咽 反 射 消失 ,说 话 及 吞咽 困难 ， 发 音 时 软 
FAME LIE BERAR ERE RMN 
| 侧 ， 舌 后 1/3 味觉 障碍 。 
| 5. JG EL EAR FEE. 
| Ar: 病因 治疗 ， 
| 


Garin-Bujadoux-Bannwarth 


| 综合 征 


| 译名 ， 盖 一 柏 一 巴 综合 征 

别名 : 加 淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ; @ 脑 膜 
多 神经 根 炎 ; SMK (Lyme disease), 
| 概要 :1909 年 瑞典 内 科 医 生 Afzelius 首先 
| 发现 一 例 被 蜂 咬 伤 的 病人 ,检查 后 见 皮肤 有 游 
| 走 性 环形 红斑 ,不 久 在 欧洲 北部 及 中 部 相继 发 
现 数 例 昕 咬 伤 患 者 。1975 年 美国 耶鲁 大 学 的 
| Steere 等 人 在 美国 康 涅 狄 克 州 的 莱 姆 镇 1.y- 
me) 发 现 一 群 儿童 患 炎症 性 关节 炎 , 并 对 此 进 
行 了 大 量 的 临床 研究 。1977 年 Steere 等 人 首 
次 以 莱 姆 病 命名 并 进行 了 报道 。1986 年 在 我 
国 黑龙 江 省 海 林 县 首先 发 现 此 病 。 

本 征 主要 特征 为 皮肤 、 心脏 、 关节 和 神经 
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系统 受累 , 同时 侵 及 眼 部 各 组 织 , 引起 视力 下 
降 , 视网膜 血管 炎 及 眼球 获 缩 等 . 但 眼 部 侵害 
不 普遍 。 潜伏 期 为 20 一 30 R, 多 在 夏季 发 病 。 

病因 病理 :经 多 年 临床 研究 已 确定 包 和 柔 氏 
螺旋 体感 染 是 其 病因 ， 蜂 是 该 螺旋 体 的 媒介 ， 
因 患 者 均 有 被 时 叮 咬 史 , REM 
液 中 可 分 离 出 该 螺旋 体 。 

眼 部 特征 : 

1. 早期 可 出 现 滤 泡 性 瞪 结膜 炎 ， 但 常 不 
被 引起 重视 。 

2. 角膜 混浊 ， 角 膜 病 变 发 生 在 上 皮 基 底 
膜 及 实质 层 . 荧光 素 染 色 阳 性 。 莱 姆 病 无 角膜 
实质 层 水 肿 及 实质 新 生 血 管 形成 .这 一 点 不 同 
于 梅 素性 角膜 炎 。 

3 虹膜 睫 状 体 炎 及 浅 层 巩膜 炎 ， 睫 状 充 
血 ， 睫 状 体 压 痛 ， 悬 光 及 反复 刺激 症 。 

4. 玻璃 体 炎 , 玻璃 体 棉絮 状 混浊 ,视力 下 
降 , 严 重病 例 可 出 现 脉络 膜 炎 和 渗 出 性 视网膜 
脱离 ， 眼 内 炎 。 

5. 皮质 盲 ， 视 网 膜 血管 炎 ， 视 网 膜 出 血 、 
视神经 炎 ， 缺 血性 视神经 病变 。 

6. 眼眶 肌 炎 ,眼眶 疼痛 , 眼球 突出 , 复 视 ， 
眼 瞪 红斑 ,受累 部 位 直 肌 附着 处 附近 浅 层 巩膜 
充血 。 外 转 受 限 ， 眶 周 水 肿 。 

7.CT 扫描 见 眼球 突出 ， 球 后 脂肪 模糊 ， 
直 肌 受累 部 位 止 端 肥大 并 累及 视神经 东 。 

全 身 特征 : 主要 侵犯 皮肤 、 神 经 、 心 脏 和 
关节 ， 可 分 为 正 期 : 

1: 皮肤 出 现 游 走 性 红斑 , 最 初 类 似 感 冒 
症状 ， 发 热 ， 头 痛 ， 肌 肉 或 关节 疼痛 ， 局 部 或 
淋巴 结 肿 大 , 皮肤 出 现 红色 斑 丘 疹 。 此 期 一 般 
持续 一 个 月 。 

1: 主要 是 心 胜 及 神经 系统 受累 , 多 于 发 
病 后 数 周 及 数 月 出 现 , 典型 表现 为 三 联 征 : 脑 
膜 炎 , 周围 神 经 及 颅 神经 病变 。 89% 的 患者 有 
不 同 程度 的 额 部 或 枕 部 疼痛 ，50% 有 面瘫， 
32% 有 运动 神经 受累 的 周边 神经 根 炎 。8% 出 
现 心脏 受累 ， 最 常见 的 是 阵 发 性 房 室 传导 阻 
滞 ， 也 可 见于 急性 心肌 ， 但 不 累及 心脏 瓣膜 ， 


这 一 点 可 与 风湿 性 心脏 病 相 鉴别 .心电图 示 工 
BE FREE. STEMTE. BAA TL 
巴 细胞 增多 ， 偶 有 蛋白 增多 。 

和 :出现 关节 炎 和 慢性 神经 系统 综合 征 ， 
常见 有 神经 精神 病 ， 精 神 紊乱 ， 记 忆 力 减退 ， 
痴呆 ， 首 靖 及 共 济 失调 ， 疲 劳 综 合 征 ， 痉 挛 性 
FRERE. 此 期 莱 姆 病 已 进入 晚期 ,发生 在 发 
病 后 的 数 月 至 数 年 , 当心 脏 疾 患 痊愈 后 , 病变 
累及 以 睫 关 节 为 主 的 大 关节 ， 星 现 关节 肿胀 ， 
KP, MR. MA. MÆ HSE. HA 
可 持续 一 年 以 上 。 

实验 室 检查 :从 皮肤 病变 及 玻璃 体 等 处 取 
活体 组 织 检查 , 查找 螺旋 体 ; 还 可 做 免疫 荧光 
测定 和 酶 联 免疫 吸附 测定 ,但 有 些 患 者 也 出 现 
过 很 阴性 或 假 阳 性 . 因此 , 还 应 结合 临床 表现 
确定 诊断 。 

诊断 依据 : (1) 来 自 疫 区 ， 有 被 时 叮咬 过 
和 接触 动物 史 ; (2) 慢性 游 走 性 皮肤 红 班 ; 
(3) 相应 的 临床 体征 和 症状 ;(4) 无 法 诊断 为 
其 他 疾病 ; (5) RAGER: (6) 检测 
对 Borrelia burgdorferi 抗体 的 血清 学 试验 阳 
E: OD 对 抗生素 效果 明显 。 

治疗 : 

1. 早期 口服 强力 霉 素 或 四 环 素 可 以 缩短 
疗程 , 四 环 素 每 次 500mg, 每 日 4 次 , 10 天 一 
20 天 为 一 疗程 。 

2. 青霉素 和 头孢 吹 且 三 嗪 治疗 心肌 炎 、 
关节 炎 和 神经 紊乱 , 对 严重 的 眼病 患者 , 尤其 
采用 静脉 内 注射 头孢 唆 肝 三 唆 治 疗 ,可 获得 满 
意 的 疗效 。 

3. 皮质 类 固 醇 , 局 部 应 用 , 以 限制 眼前 节 
的 炎症 及 减少 局 部 并 发 症 的 出 现在 没有 抗 生 
素 相 随 的 情况 下 不 宜 全 身 使 用 ,以 兔 加 重 螺旋 
体感 染 。 


Garrod ”综合 征 


TI 


译名 : 盖 若 德 综合 征 
别名 : OMME (Alkaptonuria); ©W 
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黄 病 ; OA AER TOR. 

概要 : 一 种 先天 性 遗传 性 疾病 。1901 年 
Garrod 报道 本 病 , 其 特征 为 黑色 尿 、 皮肤 褐色 
素 沉着 及 关节 炎 三 联 症 ， 出 生 数 日 即 可 发 病 ， 
男性 多 见 ， 且 临床 症状 较 重 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 。 可 能 由 于 
K 基因 的 先天 性 不 足 ， 肝 肾 缺 乏 尿 黑 酸 氧化 
酶 ,使 葵 丙 氨 酸 、 酷 氨 酸 等 物质 代谢 发 生 障碍 ， 
导致 其 中 间 产 物 积存 于 体内 , 从 尿 中 排出 。 病 
理 可 见 软骨 、 肌 纤维 组 织 、 心 瓣膜 有 典型 的 黑 
色素 沉着 。 也 可 见于 脑膜 、 脊 便 、 硬 膜 内 、 甲 
状 腺 、 心 内 膜 、 大 血管 内 膜 、 肺 、 肾 、 韧 带 、 
肌 腿 脂肪 等 处 。 

眼 部 特征 : 

1. 在 角 、 巩 膜 上 可 见 到 褐色 素 样 物质 沉 
积 ， 哈 裂 部 出 现 褐色 斑 及 白班 。 多 旦 三 角形 ， 
基底 部 向 着 角膜 。 

2. 裂 陈 灯 检查 可 见 蛤 裂 部 角膜 的 前 弹力 
层 有 细小 、 圆 形 棕 黄色 色素 沉积 。 

全 身 特征 ， 

1, 出 生 数 日 即 可 出 现 黑 酸 尿 ， 如 果 将 尿 
液 置 于 空气 中 或 轻 碱 化 后 呈 黑 色 或 褐色 ,尿布 
经 洗涤 后 也 变 黑 。 

2. 约 半数 病例 中 年 后 发 生 褐 黄 病 ， 面 部 
皮肤 呈现 棕色 或 淡 褐 色素 斑点 ， 天 部 尤 深 , 扁 
桃 体 、 心 、 肺 、 肾 、 纤 维 软骨 等 也 能 见 到 色素 
沉着 。 

3 多 数 患 者 30 岁 后 出 现 慢性 多 发 性 关 
节 痛 ， 关 节 蝴 形 ， 躯 干 僵硬 ， 四 肢 畸 形 ， 活 动 
不 便 . 腰椎 生理 弯曲 消失 , 数 年 后 可 引起 整个 
AES. 椎间盘 突出 . 部 分 患者 有 关节 腔 积 
液 。 

4 可 伴 有 心血 管 疾患 ， 尿 路 结石 ， 耳 营 ， 
音 哑 。 

5 实验 室 检查 : 尿 黑 酸 试验 阳性 , 可 确定 
诊断 ， 类 风湿 因子 检查 阴性 。 

6.X 线 检查 可 见 椎间盘 层 状 钙化 , 椎 骨 间 
MER, 椎 骨 边 缘 有 骨刺 形成 , 大 关节 退行 性 
变 。 


治疗 : 对 症 治疗 , 多 因 合 并 心血 管 病 和 尿 
毒 症 死亡 。 但 报道 也 有 存活 最 长 达 99 岁 者 。 


综合 征 


译名 : 盖 斯 珀 里 尼 综 合 征 

别名 : 〇 桥 脑 被 盖 综 合 征 ; @ 桥 脑 被 盖 外 
侧 综 合 征 。 

概要 :本 征 系 由 桥 脑 背 部 病变 所 致 的 一 组 
病征 , 主要 特征 为 第 V 、Vi 、WL 颅 神经 不 全 麻 
Å. 

病因 病理 : 因 脑 桥 被 盖 尾 端 及 较 外 侧 部 位 
发 生病 变 引起 。 

眼 部 特征 ; ARAM JELENA PIER 
向 病灶 侧 同 向 运动 麻 兽 , 闭 眼 不 全 或 无 力 。 同 
侧 外 展 神经 不 全 麻痹 。 

全 身 特征 : 

1. 同 侧面 神经 \ 听 神 经 不 全 麻痹 ,导致 品 
侧 的 额 纹 和 鼻 层 沟 消失 及 单 侧 性 听力 障碍 , 口 
MEP IRINEJ. 

2 同 侧 三 又 神 经 不 全 麻痹 ， 颜 面部 知觉 
障碍 。 

3. 对 侧 上 下 肢 感觉 障碍 。 

治疗 : 病因 治疗 。 


Gasperini 


Gaucher 综合 征 

译名 : 高歌 综合 征 

别名 : 四 含 脑 苷 脂 网 状 内 皮 细 胞 病 ; 四 脑 
苷 脂 沉积 病 ; @@ 脑 苷 脂 沉 着 病 ; OM 
质 病变 ; @@ 脑 苷 脂 网 状 内 皮 细 胞 病 ; @@ 家 族 性 
脾 性 贫血 综合 征 ;@@ 家 族 性 巨细 胞 性 脾 大 病 ; 
四 葡萄 糖 脑 酰胺 沉积 病 ;@) 组 织 细胞 增多 症 角 
HR: OM LAE Gaucher 综合 征 ; 恶性 
Gaucher 综合 征 ; @ 神 经 病变 性 急性 Gaucher 
综合 征 ; BEHERA Gaucher 综合 征 ; 四 
Gaucher 病 ; 加 Gaucher-Schlagenhaufer 综合 
征 ; Gaucher 脾 肿 大 。 

概要 :1882 年 Gaucher 首先 报告 ,1924 年 


眼 综合 征 
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Aghion 发 现 组 织 内 有 葡萄 糖苷 脂 沉积 ，1965 
年 Biadu 明确 了 缺陷 的 酶 的 种 类 . 本 病 多 见于 
犹太 人 ,但 我 国 亦 有 多 例 报告 , 1948 Ep RM 
首 报 本 病 。 主 要 特征 为 肝 脾 肿 大 , Ri AA 
破坏 及 瞪 裂 部 色素 沉着 .为 一 种 少见 网 状 内 皮 
系统 疾病 ,急性 发 病 者 常见 于 六 个 月 至 一 岁 婴 
DL: 慢性 发 病 者 不 受 年 龄 限制 。 一 般 分 为 婴儿 | 
型 、 少 年 型 、 成 年 型 三 型 。 

病因 病理 : 为 常 染色 体 隐 性 遗传 , 也 有 报 
告 为 不 规则 显 性 遗传 ， 主 要 是 B 一 葡萄 糖 脑 并 | 
脂 酶 缺陷 , 致 脑 苷 脂 代谢 障碍 ,使 组 织 细胞 内 
有 大 量 脑 苷 脂 贮 积 。 病 理 检查 可 见 典型 的 
Gaucher 细胞 ， 出 现在 肝 、 脾 、 淋 巴结 、 肺 及 
骨髓 中 ,这 种 细胞 有 数 个 细小 致密 的 胞 核 偏 于 
细胞 一 侧 ， 细 胞 浆 呈 粒状 混浊 ， 肝 、 脾 、 淋 巴 
结 肿 大 ,神经 节 基底 细胞 核 和 脑 干 可 能 出 现 噬 
神经 细胞 。 

眼 部 特征 : 1 型 在 球 结膜 险 裂 部 出 现 三 角 
形 棕 黄色 斑 块 ， 眼 险 、 结 膜 、 巩 膜 可 有 黄色 类 
脂 物 质 沉着 , 也 可 有 视网膜 出 血 , 水肿 ， 晚 期 
可 发 生 视神经 萎缩 ，!、 于 型 可 有 不 规则 眼球 
运动 和 集合 性 斜视 。 

全 身 特 征 : 临床 可 分 为 了 型 。 

1 型 又 称 婴儿 型 。 起 病 急 , 有 神经 系统 症 
状 ， 如 : 全 身 张力 过 强 ， 颈 强直 ， 角 弓 反 张 ， 
哎 吐 ， 呼 吸 及 咽 下 困难 ， 意 识 障碍 ,人 惊厥， 喉 
痉挛 及 深 反射 过 强 , 久 病 婴 儿 常 呈 恶 液 质 , 进 
行 性 肝 脾 大 ， 往 往 死 于 继 发 感染 。 

I 型 又 称 少年 型 。 亚 急性 发 病 ， 较 罕见 ， 
主要 是 进行 性 大 脑 症 状 ， 有 肝 脾 肿 大 ， 贫 血 ， 
FLERE 易 骨 折 , 骨髓 穿刺 可 见 Gauch- 
er AL. MOR HERR. 

TARE. ERRE AEK E 
要 为 脾 肿 大 ， 轻 度 肝 肿 大 ， 全 身 淋巴 结 肿 大 ， 
Ri MMR, BA HE BERE. 
自发 性 病理 性 骨折 ， 身 体 暴 露 部 皮肤 呈 棕 黄 
色 。 

实验 室 检查 : 轻 度 小 细胞 性 贫血 , 白细胞 
和 血小板 减少 , 酸性 磷酸 酶 增高 , 骨髓 可 查 到 


Gaucher 细胞 。X 线 检查 可 发 现 病理 性 骨折 ， 
KARREN, 股骨 下 端 增 大 呈 烧 瓶 状 。 本 病 
可 通过 测定 周围 血液 中 白细胞 或 组 织 培养 的 
成 纤维 细胞 的 葡萄 糖 脑 苷 脂 酶 活力 ， 确 立 诊 
断 。 

治疗 : 抗 感染 治疗 及 对 症 处 理 。 


综合 征 


译名 : 6 一 缺失 综合 征 1 型 

概要 : 主要 特征 为 智能 低下 , 小 头 及 并 指 
RHD ME. 

病因 病理 : 本 征 为 染色 体 G 组 中 第 22 号 
染色 体 长 臂 部 分 缺失 所 致 。 

REHE: EFE, FRE. 

全 身 特征 : 

1. 严重 智能 障碍 , 生长 发 育 不 良 , 肌 张 力 
减退 。 

2. 第 二 、 三 趾 并 拢 ， 第 五 指 弯曲 。 

3. NARE, KREEF, EBRIE. 
ARENA. 

4 指纹 的 “ 斗 ” Hd GORI BED 均 减 
少 。 

5. 尚 可 有 其 他 多 种 异常 ， 染 色 体 检查 可 
助 诊断 。 

治疗 : KASTE NGT HEIME 
可 作成 型 手术 。 


G-Deletion I 


Gelfard-Hyman 综合 征 


译名 : 格 一 海 综合 征 

别名 :家 族 性 组 织 细胞 性 皮肤 关节 炎 综 
合 征 ; 四 Zayid-Farraj 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特征 为 关节 疼痛 、 耳 玖 及 
皮肤 病变 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 
病理 见 有 呈 类 脂 质 组 织 细胞 瘤 性 变 的 小 结 节 ， 
其 特征 是 缺乏 多 核 巨 细胞 。 

眼 部 特征 : 视力 障碍 ， 双 侧 性 色素 膜 炎 ， 
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青光眼 ， 和 白内障 。 | 
全 身 特征 : | 
1. 面 、 耳 和 四 肢 的 多 发 性 皮 内 结 节 及 皮 
TÆR» BREE ME 
2. 手 和 腕 部 关节 痛 (也 可 在 足 和 肘 部 )。 
3. 听力 障碍 。 
4.， 肾 备 积 水 ， 肾 功能 检查 可 能 异常 。 | 
5. X 线 示 上 述 关节 的 对 称 性 破坏 性 关节 | 
炎 
治疗 ， 无 特殊 疗法 ， 对 症 处 理 。 青 光 眼 、| 
白内障 可 行 手 术 治疗 。 


综合 征 


译名 : 羡 利 尼斯 综合 征 

别名 : @ 发 作 性 昏睡 综合 征 ; @ 发 作 性 睡 
病 综合 征 。 

概要 :主要 特征 是 白天 突然 出 现 无 法 控制 
的 嗜睡， 持续 数 分 钟 到 半 小 时 , 醒 后 有 周期 性 
阅读 困难 , 少数 病人 可 出 现 夜 游 症 , 发 病 多 在 
青年 或 成 年 早期 出 现 , 有 家 族 性 , 男女 比例 为 
6:1, 

病因 病理 : 病因 不 明 , 特 发 性 者 可 能 与 下 
丘脑 及 网 状 结构 机 能 障碍 有 关 ,部 分 病例 也 可 
继 发 于 感染 、 头 部 外 伤 、 脑 炎 、 脑 血管 病 ， 第 
三 脑室 肿瘤， 全 身 性 感染 及 多 发 性 硬化 等 

RRE: 醒 后 眼球 上 移 (Bells 位 )， 可 
见 复 视 及 一 过 性 视力 下 降 ,在 无 睡眠 发 作 时 患 
者 也 感觉 有 暂 短 的 周期 性 阅读 障碍 。 

全 身 特征 : 

1. 发 作 时 患者 在 一 天 内 可 数 次 感到 困倦 
及 不 能 控制 的 暂 短 了 睡眠 ,每 次 发 作 持续 时 间 为 | 
数 分 钟 到 数 小 时 不 等 , 无 论 在 进食 、 谈 话 、 走 
路 均 可 就 地 人 睡 , 这 种 睡眠 过 程 和 脑 电 图 均 与 
正常 睡眠 相同 ， 且 常 伴 有 多 梦 ， 但 易 被 唤醒 。 

2. 情绪 激动 时 ， 可 使 肌 张 力 丧失 或 麻 痒 
TÅ HR TA ER HEL J, 有 的 病 
DERCE RERE., MERE. 

AIT RUE MT RE AT o 


Gelineaus 


特 发 性 者 终生 反复 发 作 , 继 发 性 者 主要 为 病因 
治疗 。 


General Extraocular Muscle 
Fibrosis ”综合 征 
译名 : 眼 外 肌 广 泛 纤维 化 综合 征 
别名 : 中 眼 外 肌纤维 化 性 斜视 ; ORIA 
纤维 化 ; 图 全 眼 外 肌纤维 化 综合 征 ; @ 全 眼 外 
肌 发 育 不 全 ; @ 广 泛 纤维 化 综合 征 。 
概要 :本 征 主要 特点 是 几乎 所 有 了 眼 外 肌 都 
被 纤维 组 织 所 代替 ,是 一 种 累及 单眼 或 双眼 的 
先天 性 肌肉 筋 膜 分 化 异常 性 疾病 。 
病因 病理 : 多 为 常 染色 体 显 性 遗传 , 有 家 
族 遗 传 性 ， 先 天 性 眼 外 肌 发 育 不 全 。 
眼 部 特征 : 
1. 明显 的 上 瞪 下 垂 , 双眼 固定 于 下 斜 位 ， 
向 上 看 或 向 左右 看 时 即 引 起 反常 集合 运动 。 
2. 牵 拉 试验 星 强 阳 性 〈 可 为 鉴别 诊断 的 
主要 方法 ) 。 
3 肌 电 图 检查 , BREE MHAE 
长 ， 表 明 肌肉 本 身 也 有 病变 。 
全 身 特 征 ， 无 特殊 表现 。 
治疗 ， 对 症 处 理 。 
Gerlier 综合 征 
译名 : 格 利 耳 综合 征 
别名 : ORMER PRAE: @ 流 行 性 麻 
PERRERA: OFAR (Kubisagari); © 
旋转 综合 征 。 
概要 : 1887 年 Gerlier 首先 报告 ， 主 要 特 
KJÆRE DERE TÆR KUE 
视 物 不 清 , 项 部 疼痛 和 连续 点 头 动作 。 如 果 离 
开 污 染 的 畜 左 或 进入 冬季 后 ， 症 状 即 可 消失 。 
旦 流行 发 病 。 多 见于 日 本 和 瑞士 的 男性 青年 。 
病因 病理 : 病因 尚 不 十 分 明确 , 疑 为 细菌 
或 病毒 感染 , 侵 及 脑 干 或 迷路 前 庭 部 所 致 , 有 


限 综合 征 
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AEE SE 5088 Å ES IR ERR 
注射 给 猫 ， 可 发 生 一 时 性 麻痹 。 

眼 部 特征 : 上 瞪 下 垂 , 复 视 (由 于 暂时 性 
肌 无 力 所 致 )， 眼 底 视 乳头 充血 。 

全 身 特征 : 


1. BERRE (首发 症状 ), 持续 约 10 | 


分 钟 , 间隔 短 时 间 后 可 再 发 。 阳光 曝晒 、 饥饿 ， 
过 劳 或 注视 活动 的 目标 均 可 诱发 ,严重 者 完全 
不 能 活动 。 

2. 暂时 性 肌 无 力 , 颈 背 肌 、 面 肌 和 咽喉 肌 
均 可 累及 ， 甚 至 可 发 生 全 身 性 短暂 弛 缓 性 瘫 
W. 

3. 颈 背 部 疼痛 , 间歇 期 反射 亢进 但 肌 力 

治疗 : 无 特效 疗法 , 避免 同 污染 的 动物 及 
EN. 


Gerstmann ”综合 征 


译名 : 格 斯 特 曼 综合 征 

别名 : OM EIGE: @ 左 侧 角 回 综合 征 
(Left angular gyrus Syndrome) ;加 半球 优势 综 
ATE (Dominant hemisphere) 。 


概要 ; 1924 年 Gerstmann 首 报 本 病 , 主要 | 
特征 为 书写 计算 不 能 ,左右 定向 障碍 及 认识 不 | 


能 症 等 。 临床 可 单个 出 现 症状 , 如 果 全 部 症状 


同时 出 现时 , 多 提示 存在 严重 脑 功 能 损害 , 预 ， 


后 不 良 。 


病因 病理 : bl FA KAT SN Å | 


回 病变 损害 所 致 ， 常见 于 脑 肿瘤 和 脑 外 伤 , 少 
数 可 由 一 氧化 碳 中 毒 、 铅 中 毒 等 引起 。 

眼 部 特征 : 右 侧 同 向 偏 盲 , 右 侧 视 动 性 眼 
REMMAK. 视 空间 定向 障碍 ,色觉 障碍 ,， 失 
认 症 ， 还 可 出 现 外 展 神经 麻痹 ， 皮 质 盲 。 

全 身 特征 : 

1. 书写 不 能 , 计算 不 能 , 手指 失 认 症 , k 
读 症 。 

2. 左右 分 辨 不 清 。 空 间 定向 障碍 。 

3. 遗忘 性 失语 ， 精 神 错乱 。 


| 脑 血 管 造影 ，CT 扫描 有 助 诊断 。 
| 。 治疗, 主要 是 病因 治疗 


Godtfredsen ”综合 征 


译名 : 文 德 弗 勒 森 综合 征 

别名 : OMAR BRUG E O 
海绵 赛 神经 痛 综合 征 (Cavernous sinus neural- 
gia Syndrome) ; SAMEN ME, DM 
MR HERR KE OMME MEG 
征 ，@@ 恶 性 鼻 曙 肿瘤 上 神经 综合 征 。 

概要 : 1947 年 Godtfredsen 报道 本 征 , E 
| BEEN EN AMES, 0 
向 一 便 。 
| 病因 病理 ;由 于 鼻 咽 部 恶性 肿 闯 转 移 侵 及 
BAR. 压迫 三 叉 神经 和 外 展 神经 ,以 及 鼻 咽 
| 冶 向 颈 部 扩展 ,波及 咽 劳 间 附 后 转移 到 淋巴 结 
,所 致 压迫 天 下 神经 管 处 的 舌 下 神经 
| 眼 部 特征 : RAR, ARIER VI 
| 视 ， 复 视 ， 早 期 亦 可 见 动 腿 神经 、 滑 车 神经 麻 
NG FIBER BRER GEFEN. 

全 身 特征 

1. 三 叉 神经 区 剧烈 疼痛 或 麻木 , 耳 痛 , 颜 
面 痛 。 

2. 半 便 舌 体 著 缩 及 运动 障碍 ， 舌 偏向 串 
| EFE 。 
3 原因 不 明 的 体重 下 降 ， 常 可 见 颈 部 人 
| 满 、 颈 部 淋巴 腺 病变 ， 下 颌 淋巴 结 种 大 。 
å AREER BTA KAEH 
| 4 BREIE. 
| 颅 底 X 线 摄 片 可 见 一 个 或 多 个 孔道 有 
| 则 质 破坏 。 鼻 咽 部 组 织 病 检 有 助 诊断 。 

治疗 ; 放射 疗法 ， 神 经 外 科 和 耳鼻 叭 科 专 
| 科 治疗 。 


综合 征 


译名 : 戈 尔 登 哈 尔 综合 征 
别名 : 加 眼 一 耳 一 脊椎 发 育 异 常 综合 征 ， 


| Goldenhar 
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@ 眼 消 椎 发 育 不 良 综合 征 ; @@ 眼 一 耳 发 育 不 
A: 轿 眼 耳 背 椎 综合 征 : 回 耳 一 峭 椎 综合 征 ; 
OH BERA OMME RET 
眼球 上 皮 样 赛 肿 综合 征 。 

概要 : 1953 年 Goldenhar 首 报 本 病 . 60% 
为 男孩 , 出 生 后 即 有 不 同 程度 的 耳 玖 ,主要 特 
FEDRE AE. BE LER. 

病因 病理 : 可 能 为 常 染色 体 隐 性 遗传 , 但 
似乎 无 明显 遗传 倾向 , 有 人 认为 系 第 1 、I 鳄 
弓 、 宵 椎 和 先天 性 血管 异常 造成 胚胎 畸形 所 
致 

眼 部 特征 : 


1. 患者 常 有 双 侧 角膜 皮 样 囊肿 或 球 结膜 | 


TARE BOR ART BRIT y 
1/4 部 位 的 角膜 缘 。 皮 样 脂肪 瘤 位 于 球 结膜 
Fr RFE ESKE ERE 
或 乳白 色 , APRAN, 较 坚硬 , 表面 光滑 。 

DMT LETE LEVE ES 
MARA. MAAR MEREM. RRAN, 
小 眼球 ， 无 眼球 。 

3 由 角 缺损 ， 角 膜 知觉 消失 ， 虹 膜 萎 缩 ， 
前 极 或 后 极 白内障 ， 脉络膜 缺 损 。 假 性 视 乳 头 
水 肿 。 

全 身 特征 : 


1. 耳 部 可 有 小 耳 、 副 耳 畸 形 , 外 耳 道 缺 如 | 


KERAN. (GUERRE. 

2 MELRMER, ABBAE 
性 骨 结 合 , MEN, MEAT UME 
C PEMA MARERE. 

3. AARRE, VI, 单 侧面 发 育 不 全 或 
FERRARE, ABS. E0, BR. EG 
和 腮腺 管 异 常 。 

4. 约 10% 的 患者 伴 有 智力 低下 , 脑 积 水 、 


WARE, EREE. HE WR. H | 


肠 、 心 血管 异常 。 
治疗 : 对 症 处 理 。 对 瞪 下 垂 , 可 作 矫形 术 。 
BEIT FRY» BUG RF. 


Goldscheider 综合 征 

译名 : 高 德 斯 哈 德 综合 征 

别名 : 四 遗传 性 大 疱 性 表皮 松懈 综合 征 ; 
加 水 疱 性 皮肤 松懈 症 ;@@ 大 疱 性 皮肤 蒜 层 松懈 
综合 征 ; @Koebner 综合 征 ; @Weber 一 Cock- 
ayne 综合 征 。 
| 概要 : 一 种 少见 的 先天 性 疾病 。1882 年 
Gold scheider 报告 本 病 , 主要 特点 为 皮肤 和 粘 
膜 出 现 水 疱 和 泡 疹 , 眼 结膜 出 现 明显 反应 , 多 
| 在 婴儿 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 ,多 认为 与 遗传 有 关 ， 
也 有 人 认为 与 代谢 障碍 有 关 . 表皮 下 大 泡 , 通 
常 液 清 透明 ， 泡 液 为 无 菌 性 ， 弹 性 组 织 断 裂 ， 
| 眼 部 特征 ， 

1. 球 结膜 受累 最 重 , 其 次 为 脸 结膜 . 可见 
有 大 小 水 泡 , 日 久 省 破 , 糜烂 , 常 可 引起 瞪 球 

2. RAMA, 眼 外 肌 受 累 , 眼球 运动 受 
限 , 严 重 者 可 累及 角膜 ,角膜 上 皮下 水 泡 形成 ， 
导致 角膜 上 皮 和 剥脱 , 继 发 性 角膜 混 池 和 角膜 省 
3 ME HERRER. 
| 3. 眼 瞪 皮肤 受 侵 可 引起 顽固 性 脸 缘 炎 。 
| AIRE: 

1. 轻微 外 伤 即 可 引起 皮肤 水 疱 ， 大 小 不 
一 ， 内 含 透 明 疲 。 以 口 情 、 颜 面部 、 指 BE, 
DIETT PIER» OR FO 
FOT BERE AA RRE R. 

2. 常 伴 有 皮肤 干燥 、 萎缩 , 毛发 稀 , 指甲 
萎缩 或 变形 ， 四 肢 发 绀 。 

3. 生长 发 育 迟 缓 ， 智力 低下 ， 口 小 畸形 ， 
| 叭 部 阻塞 疤痕 收缩 ) 。 
治疗 : 主要 为 对 症 处 理 。 皮质 类 固 醇 激素 
| 对 本 病 有 一 定 帮助 ， 另 外 维生素 下 、 维 生 素 B 
能 减轻 水 泡 形 成 ， 可 以 试用 。 


a 


RAGE 


Goltz 综合 征 


译名 : 果 耳 芯 综 合 征 

别名 : 外 局 灶 性 皮肤 发 育 不 全 综合 征 ; © 
局 限 性 皮肤 发 育 不 良 综合 征 。 

概要 : 1962 年 Goltz 报道 本 征 . 90% 见 于 
女性 儿童 , 男性 得 病 常 可 致死 。 主要 特征 为 小 
头 畸 形 、 皮肤 萎缩 及 皮肤 脂肪 疝 形成 。 出 生 后 
即 可 见 病 变 ， 无 家 族 史 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 性 连锁 显 性 遗传 疾 
患 。 中 胚 叶 和 外 胚 叶 组 织 的 广泛 发 育 不 良 . 某 
些 感染 疾患 及 妊娠 期 服用 药物 均 可 能 为 致 病 
因素 .病理 可 见 弹性 纤维 减少 及 胶原 纤维 束 缺 
如 ， 皮 肤 脂肪 沉积 (为 正常 脂肪 )， 由 破碎 的 
胶原 纤维 与 表皮 分 开 , 正常 弹力 纤维 减少 , 非 
受累 区 皮肤 正常 。 

眼 部 特征 ， 小 眼球 或 无 眼球 畸形 ， 和 斜视 。 
虹膜 脉络膜 缺 损 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 出 现 多 形 型 暗 红色 萎缩 误 ， 边 缘 


清楚 ,多 位 于 辟 部 或 股 部 , 在 皮肤 变 薄 的 部 位 | 


出 现 ， 皮 下 脂肪 疝 出 《本 征 的 特征 之 一 )。 呈 
现 局 限 性 、 黄色 结 节 样 隆起 , 伴 条 纹样 色素 沉 
着 和 毛细 血管 扩张 , 管 口 周围 皮肤 和 粘膜 多 发 
HELSA COR, EMRE BLID. HAR 
BG, MR 

3. 小 头 畸 形 、 智 力 低下 ， 头 发 稀疏 变 脆 。 
有 散在 无 发 区 。 

4. 骨骼 畸形 , MEEN, WEN, 多 指 
GE MD, då AD BA» JEF. HEF 
薄 。 牙齿 发 育 不 良 ， 牙 齿 大 小 、 形 状 与 形成 方 
面 均 有 缺陷 。 牙 釉质 缺损 , 门齿 切 迹 , 尚 有 耳 
廓 变 萍 、 鼻 软骨 不 对 称 ， 鼻 要 凹陷 等 。 

治疗 : 畸形 可 行 外 科 手 术 , 其 他 可 对 症 处 
理 。 
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Gorlin-Chaudhry-Moss 综合 征 


译名 : 高 一 查 一 莫 综合 征 

概要 : 1960 年 由 Gorlin, Chaudhry 和 
Moss 首先 报道 , 故 命名 之 本 病 主要 特征 为 面 
部 、 眼 、 牙 及 心脏 血管 系统 的 多 发 性 畸形 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 人 认为 是 由 于 先 
天 遗传 性 间 叶 组 织 发 育 缺 陷 . 但 从 最 初 报道 的 
少数 病例 中 还 不 能 确定 是 否 为 单个 多 向 性 基 
因 或 紧密 连锁 基因 所 致 。 

根部 特征 ， 

1. 眶 上 缘 止 陷 , 眼 输 呈 切 迹 状 缺损 , 两 根 
眶 距离 过 远 , 不 能 充分 开 瞪 与 闭 瞪 ( 因 眼 输 发 
育 不 全 所 致 )， 瞪 裂 斜 向 外 下 方 ， 眉 毛 稀少 。 

2. 小 眼球 ， 向 外 侧 注视 时 发 生 水 平 性 眼 
球 震 额 ， 向 上 注视 多 受 限 制 。 
| 3. 明显 远视 及 暴露 性 角膜 炎 ， 可 引起 散 
| 光 ( 继 发 于 角膜 疤痕 ) , 瞳孔 对 光 反 应 灵敏 , 但 
调节 反应 不 良 。 

全 身 特征 : 

1. 颅 面 骨 发 育 畸 形 (出生 时 即 有 )， 前 额 
| 突出 、 BE. NÆS. MÅ MINER. 
| 2. 先天 性 牙齿 异常 (牙齿 数目 ,大 小 及 位 
置 异常 )。 

3. 多 毛 症 ， 大 阴 层 发 育 不 良 。 

4. 动脉 导管 未 闭 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 

Gorlin-Goltz 综合 征 

译名 : 高 一 高 综合 征 

别名 : 人 多 发 性 基底 细胞 痣 综合 征 ; DE 
REEF ERARE: DE RHE LEMERE 
征 ; DERMEE: OMME SE: O 
FER BEE GE: DHermans-Herzberg 综合 
征 。 

概要 : 一 种 罕见 的 遗传 性 疾病 。1894 年 . 
Jarisch 最 先 描述 本 征 ， 但 各 科 对 临床 体 症 的 
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认识 和 鉴别 一 直 较 粗浅 , 直至 1960 4 Gorlin- 
Goltz 报道 本 病 后 ， 才 被 确定 为 一 种 综合 征 。 
1980 年 国内 有 学 者 报告 . 青春 期 发 病 者 较 多 ， 
主要 特征 为 多 发 性 基底 细胞 疙 SME Å 
骼 异常 及 皮肤 病变 。 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 ,外 显 率 低 。 
长 期 日 光 曝晒 , 大 剂量 的 X 线 照射 , 长 期 使 用 
无 机 砷 剂 可 诱发 本 病 。 

眼 部 特征 : 双眼 眶 距 过 宽 , 眶 上 缘 突 起 而 
使 眼球 呈 陷 没 状 , 内 紫 异 位 , 眼球 震颤 、 斜视 、 
先天 性 白内障 及 婴儿 性 青光眼 ,角膜 混浊 , 脉 
络 膜 及 视 乳 头 缺 损 ， 上 瞪 丘 疹 样 基底 细胞 癌 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 特征 为 基底 细胞 痛 , 始 发 于 面部 、 
BER. TER ER BAPER REE 
滑 , 最初 为 肉色 皮疹 ,逐渐 形成 溃疡 面 , 发展 
成 为 大 小 不 等 的 浅 棕色 色素 沉着 。 

2. 骨 损 害 为 下 颌 囊肿 及 下 颌 突出 ， 颌 部 
含 齿 囊 肿 或 多 发 性 囊肿 ,大 小 不 等 , TT RE 
部 纤维 肉瘤 , 成 骨 细 胞 净 , 额 和 酉 顶部 轻 度 加 
GE BRAN BREE UG. 


3. 先天 性 脑 积 水 , 手掌 及 脚底 角 化 不 良 ，| 


ARR ERRA. MA. HE WAREKE 
WE. ARBER ARE. 


GE | 


全 、 智 力 迟 钝 或 精神 分 裂 症 。 

5 静脉 内 注射 甲状 腺 素 后 ， 尿 磷 排 泄 缺 
乏 ， 作 皮肤 活检 有 助 诊断 。 

治疗 : 手术 切除 ， 电 灼 或 药物 治疗 , X 线 


放射 治疗 均 可 ， 局 部 涂 用 水 仙 素 和 氨 甲 喉 哈 、| 


SR BEE. 预后 较 好 , 一 般 不 转移 , 即 
使 转移 也 常 局 限于 淋巴 结 处 ， 但 不 宜 结婚 生 
育 。 


Gradenigro ”综合 征 
译名 : 格拉 代 尼 果 综合 征 


别名 : DØR ERE OMARE 
FR: OMARA: @ 岩 尖 综 合 征 ; OG 


骨 炎 综合 征 ; @ 耳 源 性 外 展 神经 麻痹 ; DIX 
神经 痛 一 外 展 神经 麻痹 一 急性 中 耳 炎 综 合 征 ; 
DATEN GEM FERGE O 
Gradenigro-Lannois 综合 征 。 

概要 : 1904 年 Giuseppe-Gradenigro 首 报 
本 病 。 特征 为 外 展 神经 麻痹 ,三 叉 神经 痛 ， 化 
脓 性 中 耳 炎 。 

病因 病理 : 由 于 中 耳 乳 突 炎 、 颅 底 骨 膜 骨 
MK. 局 限 性 化 脓 性 脑膜 炎 、 岩 部 感染 、 外伤、 
出 血 及 鼻 咽 癌 扩 散 等 使 闫 骨 岩 部 尖端 损害 , 压 
迫 或 侵犯 三 叉 神经 半月 神经 节 及 岩 蝶 官 带 下 
方 的 外 展 神经 和 面神经 所 致 

眼 部 特征 ， 同 侧 外 展 神经 麻痹 引起 复 视 ， 
内 斜视 ， 内 直 肌 痉挛 。 第 v 颅 神经 眼 支 分 布 区 
有 明显 疼痛 . 第 工 、E、N 颅 面神经 可 出 现 暂 
时 性 损害 ， 县 光 流 泪 , 球 后 疼痛 ， 角 膜 知觉 碱 


| 退 。 


全 身 特征 : 

1. 乳 突 炎 或 中 耳 炎 的 症状 与 体征 ， 一 侧 
HHR HE AARM. 

2 病变 侧 三 叉 神经 眼 支 支配 区 有 明显 疼 
痛 。 

3. 周围 性 面部 轻 竣 及 脑膜 刺激 症 。 

4 X 线 显示 岩 尖 部 模糊 、 硬 化 或 破坏 。 

治疗 : 抗生素 抗 炎 治疗 , 一 般 常 需 手术 治 
疗 。 适当 治疗 后 可 恢复 。 


综合 征 


译名 : 格雷 费 综合 征 

别名 :进行 性 营养 不 良性 眼 肌 麻痹 综合 
TE: @ 进 行 性 营养 不 良性 眼 麻 辛 ; @@ 眼 肌 病 综 
合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特征 是 双眼 侧 视 、 垂 直 运 
动 无 力 及 面 肌 受 累 。 病程 进展 缓慢 , 发 病 年 龄 
从 婴儿 至 50 岁 不 等 。 

病因 病理 :病因 不 明 ,50% 病 例 有 家 族 史 。 
有 认为 与 遗传 因素 有 关 , 遗传 方式 不 明 , 病理 
检查 与 其 他 肌 营养 不 良 症 相似 。 


Graefe 


眼 综合 征 
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眼 部 特征 : 

1. 早期 出 现 双 侧 上 瞪 下 垂 ， 眼 球 向 外 侧 
和 垂直 运动 无 力 , 逐渐 进展 , 最 后 呈 眼 球 运动 
完全 麻痹 .但 有 些 病例 在 不 同时 期 病情 可 自然 
停止 发 展 。 

2. 如 果 只 有 单眼 眼 肌 无 力 ， 则 可 产生 复 
视 ， 眼 瞪 肌 肉 变 薄 。 

全 身 特征 ， 也 可 侵犯 面 肌 出 现 前 额 皱纹 ， 
头 向 后 倾斜 。 

治疗 : 病程 进展 极为 缓慢 , 可 能 停止 在 某 
一 发 病 阶段 。 目 前 尚 缺乏 有 效 疗法 。 


综合 征 


译名 : 格雷 斯 综合 征 

别名 : 内 分 小 性 突 眼 ; @ 甲 状 腺 机 能 亢 
进 症 ; @ 甲 状 腺 中 毒 症 ; 四 弥漫 性 甲状 腺 机 能 
亢进 症 ; @ 毒 性 甲状 腺 肿 ; @ 毒 性 甲状 腺 肿 综 
合 征 ;@ 突 上 腿 性 甲状 腺 肿 ;加 眼 肌 麻痹 性 突 眼 ; 
图 Graves 病 ; 四 Basedow fë; 人 DVon Basedow 
〈 卫 斯 多 ) 综合 征 ; OBerale 综合 征 : BBergie 
综合 征 ; OParry 病 ; 四 Flajani 综合 征 ; 四 Fla- 
Jani-Basedow 综合 征 ; (Marsh 综合 征 。 

概要 : 1835 年 Graves 首先 从 内 科 观 点 令 
述 ，1840 年 德国 医师 Basedow 从 眼科 观点 详 
加 讨论 ， 故 又 称 Basedowe 病 ，1944 年 
Mulvancy 将 本 征 分 为 甲状 腺 中 毒性 突 眼 和 促 
甲状 腺 性 突 眼 ,近年 来 有 学 者 认为 以 往 使 用 名 
称 繁 多 , HARE, 提出 应 统称 为 内 分 泌 性 突 
眼 或 Graves 病 , 目前 眼科 采用 以 眼 症状 轻重 不 
同 分 为 轻 症 内 分 泌 性 突 眼 与 重症 内 分 刻 性 突 
眼 两 类 。1970 年 Hall 等 提出 凡 有 Graves 病 眼 
症状 的 患者 , 临床 上 无 甲状 腺 症状 , 以 往 也 无 
甲亢 病史 ,甲状 腺 功能 试验 为 正常 或 偏 低 的 病 
例 称 之 为 眼 型 Graves 病 。1974 年 Duke-Elder 
及 MacFaul 将 内 分 记性 突 眼 的 眼 部 体征 分 成 
两 类 : OI) 非 浸 润 性 眼病 变 ; 眼 部 体征 较 轻 ， 
眼 功 能 无 明显 障碍 。( 1 ) AERA T: h 
眼眶 温润 而 致 结膜 水 肿 , 眼球 运动 障碍 , 视力 


Graves 


障碍 ， 视 乳头 水 肿 ， 患 者 眼 部 不 适 感 ， 流 泪 ， 
闭 眼 费力 ， 复 视 等 。 

病因 病理 :近年 来 由 于 免疫 学 和 遗传 学 的 
发 展 ,有 学 者 提出 这 是 一 种 自身 免疫 功能 障碍 
疾病 , 但 自身 抗原 的 性 质 不 明 , 其 遗传 方式 仍 
有 争论 , 还 有 待 进一步 探讨 。 病理 学 检查 可 见 
淋巴 细胞 , 肥大 细胞 及 浆 细胞 的 广泛 浸润, 炎 
症 主要 表现 在 眼 肌 . 可 见 有 结缔 组 织 中 的 脂肪 
和 胶原 成 份 增加 , 泪腺 肥大 , 晚期 可 纤维 化 和 
KG. 

眼 部 特征 : 

1. 轻 症 内 分 泌 性 突 眼 : 眼球 突出 , 80% 为 


| 两 侧 性 ， 突 出 程度 平均 为 2，5mm， 了 眼球 向 正 


前 方 突 出 ,具有 压缩 性 , 推 压 眼球 易 回 人 眼眶 。 
睡眠 时 突出 度 可 消退 , 由 于 脸 裂 增 宽 , 外 表 上 
的 眼球 突出 度 较真 正 突出 度 明 显 。 甲 亢 控制 
后 , 体征 可 消退 或 缓解 。 预后 好 , 仅 有 少数 病 
人 转 为 重症 。 

2. 重症 内 分 弯 性 突 眼 : 自觉 眼 部 有 烧灼 
感 ， 异 物 感 ， 流 泪 ， 闭 眼 困 难 等 。 两 侧 突 眼 程 
度 常 不 一 致 . 眼 部 体征 以 眼眶 浸润 导致 的 体征 
为 主 , 它 与 轻 症 不 同 之 点 在 于 O) 眼球 明显 
突出 , 突出 度 常 超出 20 毫米 , 重 者 可 达 30 毫 
米 ， 易 发 生 暴露 性 角膜 炎 。(2) 球 结膜 充血 、 
Ki BER— CRM GMBH (BE 
展期 明显 加 重 , 上 下 眼 瞪 水 肿 , 眶 静脉 压 增高 ， 
有 时 可 并 发 开 角 型 青光眼 .3) 眼 球 运动 障碍 、 
早期 眼 肌 水 肿 及 细胞 浸润 .77% 首 先 累及 上 直 
肌 ,75% 累 及 下 直 肌 , 大约 50% 左 右 累及 上 直 
肌 和 外 直 肌 , 早期 CT 扫描 或 超声 波 检查 可 看 
到 肌肉 一 致 性 肿 大 或 梭 形 肿 大 ,逐渐 肌肉 纤维 
化 , 变性 缩短 , 所 以 2/3 AITA ARAURA 
不 退 ， 眼 球 运动 受 限 。(4) 视力 减退 ， 视 神经 
乳头 水 肿 , 眶 尖 部 眼 肌 肿 大 , 眶 脂肪 组 织 增生 ， 
体积 加 大 ， 压迫 神经 水 有 种, 缺 血 .(5) 眶 脂肪 
体积 加 大 , 泪腺 增 大 , MER EE. HE 
前 隆 突 。 

脸 部 体征 及 命名 : 

1. Dalrymple 征 : 54% 上 有 瞪 退 缩 ， 瞪 裂 增 
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大 ,甚至 旦 惊 恶 面 摇 ,早期 临床 诊断 很 有 意义 。 
2. Von Graefe 征 : 50% 有 上 了 瞪 滞后 , 当 眼 
球 向 下 转 时 上 瞪 不 能 随 之 向 下 , 且 向 后 退 , 使 
上 有 瞪 缘 与 角膜 缘 之 距离 随 向 下 注视 而 加 大 。 
3. Kocher-Means 征 : 因 向 上 注视 时 , 眼球 
动作 落后 于 上 输 ， 致 巩膜 暴露 。 
4. Enroth 征 ， 眼 瞪 丰满 增 厚 ， 似 气 肿 。 
5. Stellwag 征 : 瞬 目 反射 三 少 或 不 完全 闭 
合 。 
6. Boston fE: 眼 险 运动 迟缓 。 
7. Griffith 征 :眼球 向 上 运动 时 ,下 眼 瞪 动 
RE. 
8. Joffory 征 : 眼球 向 上 运动 时 , 额 部 皮肤 
不 起 皱纹 。 
9. Jellinek 征 ， 眼 瞪 皮 肤色 素 沉着 增加 。 
10. Rosenbach fE: BKS MVA ET HRM. 
11. Sainton fE: 眼球 上 转 时 , 提 上 瞪 肌 先 
收缩 ， 额 肌 后 收缩 。 
12. Gifford 征 ， 上 了 瞪 不 易 翻转 。 
13. Riesman fE: 在 闭合 的 眼 瞪 上 听诊 可 
听 到 杂音 。 
14. 滴 眼 试验 : 结膜 滴 1/1000 肾上腺 素 ， 
上 脸 后 缩 现象 加 重 ， 泪 腺 分 小 增多 , 
瞳孔 征象 及 名 称 : 
1. Knies 征 : 双眼 瞳孔 不 对 称 散 大 。 
2. Loewi 征 : 结膜 村 滴 低 浓度 肾上腺 素 ， 
盎 孔 可 迅速 散 大 。 
3. Cowen 征 : 瞳孔 对 光 刺 激 反应 常 超 急 
速 。 
眼 外 肌 减 弱 征 象 及 名 称 : 
1. Suker 征 : 眼球 向 左右 方 运动 时 固定 困 
难 。 
2. Ballet fE: 通常 在 垂直 肌 先 麻痹 ， 可 单 
一 或 多 条 眼 肌 同 时 发 生 。 
3. Moebius 征 : 双眼 辐 连 功 能 减弱 。 
全 身 特征 : 
1. 发 病 男女 比例 1 : 4, 年 龄 在 20 一 40 岁 
最 多 见 。 起 病 缓慢 , 数 周 或 数 月 内 逐渐 出 现 心 
怪 , 怕 热 , 多 汗 , 烦躁 失眠 和 食欲 不 振 ， 体 重 


FE, 乏力 及 腹泻 , 月 经 紊乱 及 阳痿 现象 . 颈 
部 变 粗 ， 甲 状 腺 肿 大 。 

2. 心率 快 , 中 毒性 心肌 炎 , CEVK € 
性 纤 额 及 甲状 腺 危 象 . F E. iiH MaE 
m. 

3. 血液 淋巴 细胞 增高 , 胆固醇 下 降 , 尿 肌 
酸 增 加 .基础 代谢 率 增高 , 砚 ” 吸收 率 增高 , 血 
WT: 含量 增高 ，T 含量 增高 。 放 射 免疫 测定 
T; 增高 ， 而 T; 抑制 率 降低 ， 

治疗 : 

1. 眼球 突出 重 时 , 应 特别 注重 保护 角膜， 
预防 暴露 性 角膜 炎 ， 如 1%% 甲 基 纤 维 素 点 眼 ， 
夜间 睡眠 时 结膜 囊 涂 抗 茵 素 眼 襄 ,必要 时 湿 房 
保护 。 

2. 0。5% 考 的 松 点 眼 或 结膜 下 ， 球 后 注 
射 考 的 松 或 氟 美 松 , 以 减轻 水 肿 , 或 透明 质 酸 
酶 500" (加 2% ØKER 2ml) BEER. E 
有 主张 5—10% MZ ÆTT RIG EGG. 

3. 全 身 治疗 :大量 强 的 松口 服 , 日 剂量 可 
达 120— 140mg, 一 般 40— 60mg, 数 日 后 递减 
量 。 也 可 ACTH25mg EF 5 名 葡 萄 精 500 一 
1000ml 静脉 滴 入 ,口服 甲状 腺 干 制剂 , 日 剂量 
60 一 180mg, 他 巴 唑 治疗 等 , 一 般 不 考虑 眼 部 
手术 治疗 。 为 了 抑制 甲状 腺 素 分 泌 , 可 考虑 X 
一 线 照射 脑 下 垂体 下 视 丘 部 ,也 有 对 眼眶 后 部 
放射 治疗 来 减轻 眼球 突出 。 


Greenfield 综合 征 


译名 : 格雷 弗 尔 德 综合 征 

别名 : 中 婴儿 异 色 性 白质 营养 不 良 ; DR 
染 性 白质 不 良 ! @ 婴 儿 异 染 性 白质 营养 不 良 ; 
图 异 染色 性 脑 白 质 营养 不 良 ， 己 硫 脂 沉积 病 ; 
(OGreenfield 病 ; DSchloz-Bielschowsky-Hen- 
neberg 综合 征 ; ®Scholz 综合 征 ，@@Van Bo- 
gaert-Nyssen-Peiffer 综合 征 。 

概要 : 本 征 罕见 。1910 年 Alzheimer 发 现 
了 本 病 ，1925 年 Scholz 也 进行 了 报道 ，1958 
4 Jatzkewitz, 1965 年 Mehl 又 分 别 发 现 本 综 


眼 综合 征 
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合 征 为 酶 缺陷 性 疾病 ， 主 要 特征 为 运动 失调 ， 
痴呆 及 视力 丧失 。 

病因 病理 : 呈 常 染色 体 隐 性 遗传 , 有 明显 
的 家 族 性 , 由 于 硫酸 脂 酶 A 缺乏 , 使 异 染 性 类 
脂 质 在 脑 胶 质 细胞 和 神经 精细 胞 膜 上 沉积 过 
多 ， 可 能 是 丹 蒜 脂 质 的 分 解 产物 。 

RERE: 最 常见 视神经 萎缩 , 另外 尚 有 
ERT» AU RAR MMM ENE 
RERE. MARRE ERRIRE. 

全 身 特征 ， 本 病 可 分 为 下 型 。 

1. 婴儿 型 。 常 在 2 岁 时 发 病 ， 有 下 肢 或 
四 肢 无 力 , 肌 张 力 减 退 或 消失 , 继 之 痴呆 , 咽 


下 困难 ， 肌 僵硬 ， 巴 氏 征 阳 性 ， 共 济 失 调 , 言 | 


语 困难 。 视 听 刺 激 可 消失 ， 约 3 岁 时 死亡 。 

1. 少年 型 .5 一 14 岁 发 病 , 类 似 婴 儿 型 ， 
但 视力 减退 和 精神 障碍 先 于 运动 障碍 。 

E. RER, 20 岁 后 发 病 , 先 出 现 精神 症 
状 ， 心 理 紊乱 ， 幻 觉 ， 疾 果 ， 夸 大 狂 ， 常 误诊 
为 精神 分 列 症 , 随后 出 现 神经 系统 症状 ， 数 月 
或 数 年 后 可 出 现 运动 障碍 。 

尿 中 硫酸 酶 活性 明显 低 于 正常 , 行 周围 神 
经 或 直肠 活 组 织 检查 ,如 发 现 异 染 性 类 脂 质 颗 
粒 的 沉积 即 可 确立 诊断 。 

MIT: 缺乏 有 效 治疗 ， 预 后 较 差 ， 发病 5 
个 月 至 10 年 死亡 。 


Gregg ”综合 征 


译名 : 格 莱 格 综合 征 

别名 : (D 先 天 性 风疹 综合 征 ; @ 胎 儿 性 风 
疹 综 合 征 ，@ 母 方 风疹 综合 征 ， 外 眼 部 风疹 ; 
国 风疹 综合 征 ; @ 风 疹 后 综合 征 ; 四 风疹 后 胎 
JFR: OMAE JLE. 

概要 : 1941 年 澳大利亚 眼科 医生 Gregg 
首先 发 现 一 些 患 先天 性 白内障 的 新 生 儿 ,其 母 
亲 大 多 数 在 妊娠 最 初 三 个 月 内 感染 过 风疹 , 继 
之 发 现 这 些 病例 中 除 患 有 先天 性 白内障 之 外 ， 
同时 还 患 有 其 他 各 种 先天 缺陷 ,为 此 将 本 征 命 
名 为 先天 性 风疹 综合 征 (Congenital Rubella 


Syndrome, CRS).. 1964 年 美国 风疹 大 流行 ,出 
生 的 儿童 中 约 有 2 一 3 万 左右 发 生 了 CRS。 
内 也 有 较 多 报道 ，1953 年 毛 文书 曾 有 详细 报 
E. 主要 特征 为 先天 性 白内障 、 耳 莹 及 多 发 性 
畸形 。 世 界 各 地 均 可 发 生 ， 以 散在 流行 为 主 . 
死亡 率 占 16~20%。 

病因 病理 :风疹 病毒 侵 缆 了 缺乏 免疫 力 的 
母体 (尤其 是 妊娠 三 个 月 之 内 ) 后 ， 经 过 2 一 
3 周 的 潜伏 期 病毒 进入 胎 体 , 使 胎儿 组 织 细 
胞 分 化 受到 抑制 ,造成 胎儿 各 种 器 官 的 发 育 畸 
形 。 

眼 部 特征 : 

1. 最 常见 的 症状 是 先天 性 白内障 ， 多 为 
双 侧 性 , 典型 者 为 核 性 混浊 , 也 可 为 全 电 体 混 
W. 如 果 母 孕 后 前 四 周 得 风疹 , 则 75% 患 白 内 
障 , 母体 妊娠 三 个 月 后 患 风 疹 , 胎儿 极 少 有 发 
生 白内障 者 . 另外 可 见 晶体 异 位 , 晶体 后 纤维 
增生 ， 小 晶状体 ， 锥 形 晶体 。 

2. 高 度 近视 ，, 斜视, 复 视 , 小 角膜 (角膜 
直径 为 8 一 10mm 左右 )， 角 腹 呈 不 同 程度 的 
W KDL ALME, STAR TL 
开 大 肌 发 育 不 全 ， 瞳 孔 膜 残留 。 

3. 青光眼 , Sears 将 其 分 为 三 型 : ! 型 : 角 
膜 直径 小 于 正常 ， 角 膜 呈 弥漫 性 混 测 ， 工 型 ; 
角膜 轻 度 或 重度 混 沁 ， 角 膜 直径 正常 ， 1 型 ， 
角膜 弥漫 性 混浊 伴 有 后 弹力 层 缺损 ,角膜 直径 
大 于 正常 ， 呈 牛 眼 状 。 

4. 风疹 性 视网膜 炎 : 眼底 后 极 部 特别 是 
黄斑 区 有 大 小 不 等 ,点 状 或 斑纹 状 互 不 融合 的 
色素 沉着 .眼底 荧光 血管 造影 见 色素 沉着 的 相 
应 部 位 出 现 弥 漫 性 颗粒 状 荧光 渗 漏 ， 互 不 栅 
合 。 视网膜 的 病变 是 本 征 最 具有 特征 的 症状 ， 
一 经 发 现 ， 即 可 确立 诊断 。 

5 其 他 尚 可 见 鼻 泪 管 阻塞 ， 病 毒性 泪腺 
炎 ， 小 眼球 , REREN, ERR. MARAE 
等 。 

全 身 特征 ， 患 儿 显 示 有 多 种 先天 性 缺陷 : 

1. 出 生体 重 轻 , 智力 低下 , 脑 积 水 , 脑膜 
脱出 ， 小 头 因 形 ， 不 随意 运动 ， 共 济 失调 。 


118 


G 


2. 前 庭 神经 障碍 ， 双 耳 感 音 性 或 混合 性 
HÅ PE. EE. 

3 BR, 发 热 , 间 质 性 肺炎 , 先天 性 心脏 
病 。 

4. ÆRMER ARE BE Å 
BE. GE KE DRAGER BRAN. 

5 WERS PER ML HE kE 
等 ，X 线 示 长 骨 改 变 ， 血 凝 抑制 HD 试验 ， 
IgM 增高 。 

诊断 及 预防 ， 

1， 对 孕妇 进行 产 前 检查 ， 妊 娠 母体 接触 


风疹 1~2 周 或 发 病 5 天 之 内 ， 应 分 别 取 急 性 | 


期 和 恢复 期 (7 一 10 天 ) 的 血清 标本 ， 做 血 凝 
抑制 试验 ， 以 排除 胎儿 患 CRS 的 可 能 。 


2. 出 生 后 6 一 12 个 月 以 内 的 患 儿 ， 可 从 | 


其 脑 疹 液 、 吗 拭 、 大 小 便 中 分 离 出 病毒 。 MGE 
抑制 HD 试验 ，IgM 高 即 可 确立 诊断 。 

3. 可 根据 病史 及 临床 检查 确诊 ， 如 母体 | 
” 妊娠 的 初期 , 有 患 风疹 及 接触 风疹 之 病史 , 同 
时 患 儿 有 先天 性 白内障 或 视网膜 病变 和 心 胜 
畸形 者 。 

4. 为 防止 胎儿 畸形 的 发 生 ， 可 进行 风疹 
疫苗 接种。 另外 如 果 检查 发 现 胎儿 患 CRS 的 
可 能 性 大 ， 应 考虑 终止 妊娠 

治疗 , 目前 尚 无 特效 疗法 , 可 根据 器 官 损 
害 的 程度 , 适当 处 理 。 先天 性 心脏 病 者 , 可 考 
虑 外 科 手 术 治疗 。 耳聋 可 配 带 助听器 。 青光眼 
须 施 行 小 梁 切除 术 , 但 预后 效果 不 理想 。 白 内 
谭 合 并 小 眼球 及 眼球 震 烙 者 ， 手 术 难 度 较 大 
因此 应 掌握 好 手术 的 适应 症 及 选择 好 手术 的 
时 机 。 

Greig ”综合 

译名 : 格雷 格 综合 征 

别名 : 双眼 距 过 宽 综 合 征 ; @ 双 眼眶 距 
MERE: OMEGA OMRR. 

概要 : 1942 年 Greig 报道 本 病 , 系 特 发 性 
或 家 族 性 疾病 , 出 生 时 症状 即 已 见 。 其 主要 特 


| 征 为 双眼 眶 间隔 过 远 ， 骨 性 视神经 孔 发 育 异 

| 常 ， 外 斜视 

| ”病因 病理 ,本 病 为 常 染 色 体 显 性 遗传 或 性 

| 染色 体 异常 , 蝶 骨 发 育 异 常 一 此 骨 小 要 过 早 骨 

| 化 ， 目 前 认为 系 怀胎 第 一 内 胜 弓 的 骨 发 育 不 

| 全 。 

| BEHE 

| L 两 眼眶 距 过 远 , BG RUE EMS AM 
BERE 眶 轴 外 倾 ， 眼球 运动 受 限 ， 患 者 注视 前 
方 目标 困难 ， 眼 球 运动 受 限 ， 

| 。 > 高度 散光 ， 时 


呈 分 散 性 斜视 及 缺乏 双眼 
| 单 视 ， 
| 3 骨 性 视神经 也 发育 异常 导致 视神经 莹 
| 缩 ， 视 野 缺 报 。 
A. 有 小 眼球 、 小 角膜 、 蓝 巩膜 , 双 侧 外 展 
| 神经 麻痹 等 
| 全 身 特征 ， 


1. 患者 面部 畸形 如 牛 面 样 . 额 骨 隆 起 , 双 

| 显 侧 旗 凸 ， 头 颅 前 后 径 短 ， 杭 骨 扁 平 ， 智力 低 
Fe 

2 RARER. 鼻 扁 平 鼻孔 向 前 向 上 , 可 见 
LRS. WBS. BR JER, FR OG 
力 障碍 。 

3. 先天 性 心脏 病 ， 肾 胜 发 育 不 全 ， 隐 睾 ， 
BRER HARE. 

4.X 线 示 颅 颖 无 骨 性 结合 。 

MIT: 对 症 处 理 ， 如 有 可 能 ， 手 术 纠 正 ， 
斜视 可 行 矫正 手术 ， 散 光 可 验光 配 镜 。 


Groenblad-Strandberg-Touraine 
| 综合 征 


译名 : 哥 一 斯 一 托 综合 征 

| 别名 : 中 眼底 血管 样 条 纹 综合 征 ; OMH 
ERIN (PXE); SRG ERE ER © 
| 系统 性 弹性 组 织 病 ; 回 遗 传 性 弹性 组 织 萎 缩 ; 
图 广泛 性 弹性 组 织 破裂 ;人 全 身 性 弹力 纤维 组 
织 营养 不 良 ; @ 营 养 不 良性 弹性 组 织 变性 ; © 


眼 综合 征 
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假 性 弹性 黄色 瘤 病 。@Darier 综合 征 ; D 
Touraine 综合 征 ; 区 PXE Darier AE. B 
Groenblad-Strandberg 综合 征 。 

概要 : 1881 年 Rigal 首 报 本 病 , 但 认为 是 
一 种 不 典型 的 黄色 瘤 ，1896 年 Darier 确认 其 
为 不 同 于 黄色 瘤 的 独立 疾病 ，1903 年 Hallo- 
pean 等 首次 描述 了 本 病 的 眼底 改变 。1929 年 
瑞典 眼科 医师 Gronblad 和 皮肤 科 医 师 
Strandberg 观察 到 该 病 为 皮肤 、 眼 和 血管 病变 
的 综合 征 。Connor 等 统计 后 指出 有 80—87% 
弹性 假 黄 瘤 患者 合并 眼底 血管 样 条 纹 。 
Touraine 搜集 了 238 例 ， 其 中 114 例 有 家 族 
史 ; Stemmermann 报告 Streiff 和 Portmann 家 
族 九 个 姐妹 中 有 五 人 患 本 征 ;为 一 种 罕见 的 全 
身 结缔 组 织 病 。 主 要 特征 是 皮肤 弹性 假 黄 瘤 ， 
眼底 血管 样 条 纹 及 循环 系统 障碍 .男女 均 可 患 
病 ， 多 见 青年 女性 。 

病因 病理 ， 为 常 染 色 体 隐 性 遗传 性 疾病 。 
目前 认为 本 病 是 由 于 组 织 内 异常 地 出 现 了 组 
织 蛋 白 酶 和 蛋白 酶 抑制 体 ,而 使 结缔 组 织 成 分 
退 变 增加 所 致 。 病 理 见 全 身 性 动脉 炎 , 皮肤 弹 
性 组 织 变性 ， 脉 络 膜 弹性 基底 层 破裂 。 

腿 部 特征 

1. 约 有 80 一 87%% 患 者 眼底 可 见 具有 特征 
性 的 淡 红 、 棕 红 或 淡 灰色 血管 样 条纹 , 比 正常 
视网膜 血管 大 4 一 5 倍 ， 环 绕 视 盘 呈 放射 状 达 
周边 部 。 系 Bruch 膜 断裂 所 致 ， 颜色 不 一 , 宽 
窗 不 一 , 视 乳 头 周围 条 纹 多 且 互 相 吻 合 , 向 视 
网 膜 赤 道 部 扩展 。 

2. 早期 可 无 症状 ， 后 期 可 出 现 视网膜 出 
血 ,视网膜 脉络 膜 炎 ， 黄 班 部 有 出 血 和 渗 出 ， 
后 极 部 脉络 膜 血管 有 硬化 和 萎缩 ,视网膜 脱离 
等 。 

3. 可 同时 伴 发 蓝 巩 膜 、 角膜 边缘 变性 , 盘 
状 黄斑 变性 ,老年 性 黄斑 变性 或 中 心性 视网膜 
炎 。 

Wild 将 本 病 分 为 下 期 

1 期 : 视网膜 上 只 有 血管 样 条纹 , 黄斑 无 
变化 ， 中 心 视力 正常 。 


工期 : 除 视 网 膜 上 有 血管 样 条 纹 外 , 黄斑 
部 有 渗 出 物 ， 中 心 视力 差 。 

下 期 : 除 视网膜 上 有 血管 样 条 纹 外 , 黄斑 
部 视网膜 下 有 渗 出 ,出 血 .最 后 形成 盘 状 变性 ， 
中 心 视力 丧失 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 损害 : 全 身 皮肤 均 可 受累 , 多 从 幼 
年 开始 , 初 为 皮 纹 加 宽 , 以 后 逐渐 变 大 形成 隆 
起 的 小 黄色 斑 , 大 小 不 等 , 常 对 称 性 地 出 现在 
颈 、 面 、 腋 等 部 位 , 其 自觉 症状 不 明显 ， 皮 肤 
活检 具有 诊断 意义 。 

2. 心血 管 系统 的 损害 : 青年 期 即 可 出 现 ， 
如 动脉 硬化 ,冠状 动脉 供血 不 足 ,心绞痛 ,高 
血压 ， 内 脏 出 血 ， 心 内 膜 炎 ， 主 动脉 炎 。 

3. 其 他 内 脏 损 害 ， 复 发 性 胃 肠 道 出 血 及 
因 局 部 缺 血 引起 的 溃疡 。 

4. 神经 精神 改变 ， 可 由 脑 血管 病变 引起 
精神 改变 ， 智 力 异 常 ， 轻 度 偏瘫 等 。 

治疗 : 可 试用 维生素 E, 抗 组 织 胺 药 及 水 
杨 酸 制剂 ,最 近 有 人 用 氨 激 光 光 凝 治疗 本 病 收 
到 明显 疗效 。 

Gruber 综合 征 

译名 : 格 路 柏 综合 征 

别名 : 内 脏 褒 肿 性 脑 发 育 异常 综合 征 ; 
是 脑 发 育 不 良 一 内 脏 夺 肿 综合 征 。 

概要 : 1934 年 德国 病理 学 家 Gruber 报道 
本 病 . 极为 少见 ， 主 要 特征 为 颅骨 畸形 ， 内 胜 
囊肿 及 双眼 眶 距 过 宽 。 出 生 时 即 可 见 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 人 认为 与 性 染色 
体 异常 有 关 。 

眼 部 特征 : 双 眶 距离 过 远 。 由 于 眶 骨 发 育 
崎 形 , 眼眶 狭小 ， 导 致 眼球 外 突 ， 有 了 时 合并 有 
眼眶 内 赛 有 种 ， 可 使 眼球 偏 位 ， 小 眼球 。 

全 身 特征 : 

LAE: 如 肝脏 、 胰腺 、 卵巢 及 肾脏 
的 多 发 性 囊肿 。 

2 脑 发 育 不 良 , 颅骨 成 骨 不 全 . 痴呆 , 多 
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不 能 读书 。 

3. FER AEE EE ERE 
SEL LATER BEGGE. 

4 尿道 下 裂 和 尿道 上 和 裂 ， 膀 胱 脱出 。 

鉴别 诊断 : 本 征 须 与 Apert 综合 征 、Greic 
综合 征 及 头颅 、 下颌, 颜面 畸形 综合 征 等 相 鉴 
别 。 

治疗 : 对 症 处 理 , TEN AS BETTE 
手术 治疗 。 


综合 征 


概要 : 本 病 由 Parinaud 综合 征 OG EEE 
BIE SGK EE) 和 Von Monakow 综合 征 
(前 脉络 膜 动脉 综合 征 ) 合并 而 成 。 

病因 病理 : 由 脑 炎 、 第 三 脑室 后 部 和 松 果 
体 部 的 肿瘤 、 出 血 等 引起 。 

RERE: BIE ETE RAR 
LE MU BERRE BP 
水 肿 等 。 

全 身 特征 : 

1. 震 炎 病变 对 侧 偏 竣 , 偶 有 共 济 失调 , FE 
髓 空洞 症 样 感觉 障碍 (临床 表现 多 样 , 偏 身 感 
觉 南 失 和 偏 盲 可 为 部 分 性 ) 。 

2 腰 穿 、 脑脊液 检查 、 脑 血管 造影 、 头颅 
CT 等 对 诊断 有 参考 价值 

治疗 ， 对症 处 理 ， 如 有 指 征 ， 可 以 手术 ， 
主要 为 脑 外 科 治疗 。 


Gruner-Bertolotti 


综合 征 


译名 : 格 伦 纳 特 综合 征 

别名 : 四 锥 体 功能 不 良 综合 征 ; DÆM 
功能 障碍 综合 征 (Cone-Dysfunction 
Syndrome); OFER: 图 先 天 性 全 色盲 ; © 
Goodman 综合 征 。 

概要 :本 征 系 由 于 视网膜 锥 体 细胞 功能 障 
碍 而 产生 的 色 党 障碍、 羞 明 及 眼球 震 烙 等 一 组 
病征 。 


Grunertis 


病因 病理 : 真正 的 病因 不 明 , 常 染 色 体 隐 
性 遗传 , 组 织 病理 学 检查 发 现 , 视 网 腊 的 外 核 
层 薄 , 黄斑 区 锥 体 的 形态 有 改变 , 但 锥 体 总 数 
正常 。 

眼 部 特征 : 

1. 患者 通常 视力 低下 ， 一 般 都 在 0， 4 以 
F. KRAJEK. 

2. 患者 中 心 视力 差 或 有 暗 点 ， 所 以 不 能 
BA. FARREN EN. 

3. BRATT ILAB DOLK» WAR 
血管 变 细 ,周边 视野 缩小 , 色觉 障碍 , 视网膜 
电流 图 显示 : 明 视 视网膜 电 图 消失 , 暗 视 视 网 
膜 电 流 图 正常 , 视 诱 发 电位 初期 反应 消失 或 延 
18. 

全 身 特 征 : 无 特殊 表现 。 
治疗 : 无 特殊 疗法 。 
Guillain-Barre ”综合 征 

译名 : 格林 一 巴 利 综合 征 

别名 :WD 急性 感染 性 多 发 性 神经 根 炎 综 合 
征 ; @ 急 性 多 发 性 神经 根 炎 ; 图 急性 中 毒性 多 
发 性 神经 根 炎 ， 四 急 性 发 热 性 多 发 性 神经 根 
K: 回 急性 上 升 性 麻痹 ; @ 感 染 后 神经 根 神经 
| 病 ; DD 上 升 性 麻痹 ; @ 感 染 性 神经 元 炎 ; OG 
| 发 性 神经 炎 合并 双 便 面瘫 ;@ 伴 脑脊液 蛋白 细 
| 胞 分 离 的 神经 炎 ; (DGuillain-Barre-Strohl 综合 
征 ; 2 Landry-Guillanin-Barre 综合 征 ; (2 
Glanzmann-Salaud 综合 征 ; Landry 综合 征 ; 
GLandry 麻痹 。 

概要 : 1892 年 Osler 即 有 初步 记载 , 1916 
年 Guillain、Barre 及 Strohl 报道 了 本 病 ,随后 ， 
1917 4 Holmes, 1918 年 Wilson、 还 有 Bard- 
ford、Bashford 等 人 又 做 了 进一步 的 论述 ， 目 
前 习惯 以 Guilain-Barr 综合 征 命名 。 1952 年 来 
自 国内 的 报告 较 多 ,是 我 国 较 常见 的 一 种 多 发 
性 神经 炎 .。 主要 特征 为 双 侧 上 行 性 麻痹 , 累及 
冰峰 及 颅 神经 。 任何 年 龄 均 可 发 病 , 无 性 别 差 
异 。 


眼 综合 征 
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病因 病理 : 病因 未 明 , 但 常 在 急性 感染 后 
发 病 , 可 能 为 一 种 自身 免疫 性 疾病 , 也 有 人 认 
为 是 由 于 病毒 感染 引起 的 神经 变态 反应 .国内 
有 学 者 曾 报道 1 例 甲状 腺 机 能 亢进 症 合并 
Guillin-Barre 综合 征 ， 是 否 有 内 在 联系 有 待 研 
究 。 

眼 部 特征 : 

1. EBERT OWN IMON TE 
RARA. FLO BAR RRA 
合 不 全 。 

2. 视神经 炎 和 视 乳 头 水 肿 ， 继 发 性 视 神 
经 萎缩 ， 也 有 双 侧 眼球 突出 的 报告 。 

全 身 特征 ， 

1. 多 为 急性 或 亚 急性 起 病 ， 多 数 患 者 在 
发 病 数 日 或 数 周 前 有 上 呼吸 道 感染 病史 。 

2. 急性 上 行 性 麻痹 , 常 首先 累及 下 肢 , 严 
重 者 可 累及 呼吸 肌 , 肌 张 力 减低 ,， 腿 反 射 威 低 
或 消失 ， 膀 胱 失禁 。 

3. 多 发 性 神经 根 炎 , 以 舌 咽 、 迷走 、 面 神 
经 麻痹 最 为 常见 。 

4. 主观 感觉 障碍 及 袜 套 、 手 套 样 感觉 障 
碍 。 

治疗 ， 

1. 肾上腺 皮质 激素 治疗 效果 明显 。 

2 控制 感染 , 加 强 营养 , 神经 赋 活 剂 , 如 
B 族 维生素 ，ATP， 辅 酶 A 等 。 


Haab 综合 征 


译名 : 哈 布 综合 征 

别名 : @D 老 年 性 黄斑 变性 (Senle macular 
degeneration) ; @Haab 老年 性 黄斑 变性 ; @ 老 
年 性 黄斑 部 退行 变性 ;@ 老 年 视网膜 斑点 状 变 
HERRIEI N, 

概要 : 1885 4 Haab 首先 报告 , 故 后 人 命 
名 为 Haab 病 ， 常 先后 累及 双眼 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 推测 为 常 染色 体 显 
性 遗传 。 

眼 部 特征 : 


1. 中 心 视力 逐渐 减退 ， 视 野 可 见 中 心性 
绝对 性 障 点 。 

2. 早期 于 黄 班 中 心 凹 周围 可 有 少数 细小 
的 黄色 点 状 物 , 呈 环 状 散 布 于 色素 点 之 间 , 黄 
斑 中 部 逐渐 变 为 灰白 色 。 

3. 病程 进一步 发 展 ， 黄 斑 区 周围 的 视 网 
膜 可 有 出 血 ,可 出 现 贺 形 黄白 色 斑 脉 络 膜 萎缩 
和 硬化 区 ， 严 重 者 形成 盘 状 退 行 变性 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 改变 。 

治疗 ， 对症 处 理 。 

Hallervorden-Spatz ”综合 征 

译名 : 险 一 斯 综合 征 

别名 : OD 苍白 球 色素 变性 综合 征 ; 人 苍白 
球 色 素性 退 变 综合 征 ; 图 苍白 球 黑 质 色素 变 
性 ，@ 进 行 性 花白 球 变性 综合 征 。 

概要 : 一 种 少见 的 疾病 。 1922 年 Hallervo- 
den 和 Spatz 首 报 本 征 , 主要 特征 为 四 肢 假 硬 ， 
智力 低下 及 视网膜 色素 变性 ， 多 在 10 岁 内 起 
病 ， 呈 进行 性 发 展 ，5 一 20 年 死亡 。 
| ABAR: 病因 不 明 , SMENE RR 
| 性 疾病 . 认为 属于 铁 质 沉积 疾病 的 一 种 , 病理 
| 见 基底 节 〈 偶 见 皮质 ) 有 脱 血 精 ， 苍 白 球 、 黑 
| 质 和 神经 节 细胞 及 间 质 组 织 中 铁 和 类 脂 质 沉 
| 着 。 
| 服部 特征 眼球 震 显 ,视力 减退 , 视网膜 
色素 变性 ， 视 神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 锥 体 束 征 , 四 肢 痉挛 和 强直 , 进行 性 加 
E. FERIE EAN WEM. NRI 
济 失调 , 智力 低下 , MARL MR MAE 
缩 。 

2. 皮肤 可 见 色素 沉着 . 

3 发 音 及 吞咽 困难 ， 头 颅 CT 扫描 可 能 
发 现 基 低 节 低 密度 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 进行 性 发 展 , 预后 不 良 . 
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综合 征 


译名 ， 险 尔 哥 伦 综合 征 

别名 :@D 视 网 膜 色素 变性 一 耳聋 一 运动 失 
调 综合 征 ;@@ 视 网 膜 色素 变性 一 耳 八 一 共 济 失 
调 一 智力 低下 综合 征 。 

概要 : 1959 一 1960 年 Hallgren 报道 本 病 ， 
主要 特征 为 视网膜 色素 变性 , JER HEHE 运 
动 失调 及 智力 低下 。 男 女 患 病 无 差别 。 

病因 病理 : 单个 常 染 色 体 隐 性 基因 , 在 两 
性 中 为 完全 性 外 显 率 。 由 于 基因 多 向 性 的 影 
响 ， 使 所 有 病例 均 有 视网膜 色素 变性 和 耳 莹 。 

眼 部 特征 : 

1. 10% 有 水 平 性 眼球 震 旺 ,学 聆 前 期 出 现 
夜 盲 ，35 儿 病例 可 见 圳 性 、 皮 质 性 、 核 性 或 绕 
核 性 白内障 。 


Hallgren 


2.40% 在 40 一 50 岁 时 完全 失明 ，60 一 70 | 


岁 完全 失明 者 占 75%, 视网膜 血 管 狭窄 、 色 素 
变性 ,视网膜 萎缩 ,黄斑 区 中 心 四 光 反射 消失 ， 
视神经 萎缩 ，ERG 证 实 有 视网膜 受累 。 

全 身 特征 : 

L 先天 性 耳 萝 (严重 损害 或 完全 性 )， 
90% 童 年 即 开始 出 现 前 庭 一 小 脑 共 济 失 调 。 

2. 智力 低下 , 精神 幼稚 , 进行 性 痴呆 , 情 


绪 订 乱 (25% 类 似 精 神 分 裂 症 ), FERIE. | 


3, 尚 可 有 痛 柱 后 侧 凸 , 骨骼 异常 , 如 短 身 
材 ， 膝 外 翻 ， 驼 背 ， 足 畸形 等 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 

Hamman-Rich ”综合 征 

译名 : 黑 一 里 综合 征 

别名 : 中 特 发 性 肺 纤维 化 综合 征 ; OKK 
性 肺 部 囊 性 纤维 变 ;@@ 家 族 性 纤维 琳 性 肺 发 育 
不 良 ; @ 肺 间 质 纤维 化 ; OM EA REE 
化 综合 征 ; @ 肺 泡 毛细 血管 阻塞 综合 征 ; OG 
漫 性 肺 纤维 化 综合 征 ; @@ 细 支气管 性 肺 气 肿 ; 
加 典型 间 质 性 肺炎 ;人 @ 类 风湿 性 肺 部 综合 征 ; 


四 肌 醒 变 综合 征 。 

概要 : 1935 年 Hamman、1944 年 Rich 最 
早报 告 4 例 本 征 患者 ,病程 迅速 , 皆 于 1~6 个 
月 内 相继 死去 .主要 特征 是 由 于 肺 部 弥漫 性 间 
质 纤维 化 ,而 引起 进行 性 肺 功能 衰竭 的 一 组 病 
征 ， 常 发 生 在 40 一 50 岁 之 间 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 孟 德尔 
(Mendelian) 耻 性 遗传 ， 可 能 与 病毒 、 变 态 反 
应 有 关 , 也 有 报道 胶原 性 疾病 可 能 为 本 征 的 致 
病原 因 , 此 外 尚 有 遗传 学 说 , 化 学 物质 刺激 说 
等 。 病理 检查 为 肺泡 壁 增 厚 及 纤维 化 , 肺 间 质 
有 弥漫 性 胶原 纤维 增生 ， 有 散在 的 肺泡 内 出 
血 ， 间 质 组 织 中 有 嗜 酸 细胞 温润 。 

RERE: 眼 干 燥 症 ， 角 腊 软 化 , 视网膜 
静脉 瘀 血 , 扩张 , 可 发 生 严重 的 缺 血性 视网膜 
病变 ， 黄 班 部 棵 样 改 变 。 

全 身 特征 : 
| AE ETEN DE 反复 发 生 呼吸 
道 感染 , 顽固 性 咳嗽 、 咯 痰 量 较 少 ,病情 逐渐 
| 加 重 ， 最 终 出 现 呼吸 功能 衰竭 右 心音 竭 。 
| 2 发 热 , 胸痛, 体重 减轻 , 杆 状 指 , 咯血 。 
| 3. 某 些 病例 血 中 类 风湿 因子 效 价 增高 ， 
| 动脉 血 中 二 氧化 碳 张力 降低 。 高 球 蛋 白 血 症 ， 
血 嗜 酸 粒 细胞 增加 。 自 体 抗体 Coombs 试验 阳 
性 。 在 病人 汗 中 钠 及 所 的 含量 异常 。 

4.X 线 示 肺 弥散 性 间 质 增生 和 网 状 纤维 
条 状 阴影 , 夹杂 有 结 节 状 阴影 , 可 融合 成 蜂 窜 
状 模糊 阴影 。 肺 门 淋巴 结 肿 大 及 右 心 肥大 。 

治疗 : 抗生素 控制 炎症 ， 肾上腺 皮质 激素 
可 使 症状 得 到 暂时 性 改善 ,多数 预 后 不 良 , 因 
右 心 误 竟 及 呼吸 功能 衰竭 而 死亡 . 眼 部 对 症 治 
疗 。 


Hand-Schiiller-Christian 
综合 征 


译名 : 汉 一 许 一 克 综 合 征 
别名 : 四 尿 戎 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 综合 


眼 综合 征 
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E: @ 尿 出 及 突 眼 性 骨 发 育 不 良 症 ; CARA 
胞 增多 症 ; @ 广 泛 性 肉芽 肿 性 黄色 瘤 ; ORN 
性 肉芽 肿 ; @ 黄 色 肉 芽 肿 病 ; ORAA: OR 
REMA: 名 网 状 内 皮肉 芽 肿 ; 四 恶性 正常 胆 
固 醇 血 症 性 黄 瘤 病 ; 人 0 类 脂 质 性 肉芽 肿 ; OX 
脂性 组 织 细胞 增生 症 ; @@ 嗜 伊 红细胞 肉芽 肿 ; 
思 非 类 脂性 网 状 内 皮 细 胞 增生 综合 征 ;@ 四 慢性 
特 发 性 黄 瘤 病 ; 四 慢性 组 织 细胞 病 ; OMAE 
体 黄 瘤 综合 征 ; 四 糖尿 病 性 眼球 突出 成 骨 不 
全 ; 四 多 灶 性 骨 哮 酸 粒 细胞 性 肉芽 肿 : 四 
Christian 综合 征 ; DHand-Schuller-Christian 
Mi: @ Hand-Rowland 综合 征 ; & Schüller- 
Christian 综合 征 。 

概要 1893 年 由 Hand 记载 ，1919 年 
Christian 对 此 作 了 详细 的 很 有 贡献 的 论述 ,至 
今 还 在 延 用 。 本 病 典型 的 三 联 症 是 尿 崩 症 、 眼 
球 突出 \ 颅 骨 等 扁 骨 及 其 他 膜 性 骨 呈 不 规则 地 
图 样 缺 损 , 主要 见于 儿童 , 成 年 人 极 少见 ， 男 
女 比例 为 2 一 3 : 1， 病 程 缓慢 ， 晚 期 可 转变 为 
幼儿 网 状 内 皮 细胞 增多 症 ， 临 床 多 见 不 完 全 
型 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 一 般 认 为 是 脂肪 代 
谢 障碍 而 发 病 。 病 变 为 非特 异性 大 量 炎 性 细胞 
浸润 ， 脂 质 沉积 见于 少数 器 官 ， 黄 瘤 细胞 仅见 
于 内 脏 器 官 。 

腿 部 特征 ， 

1. 约 有 30% 患 者 有 眼球 突出 ,可 有 搏动 ， 
FRE RAR. OK FE. 上 下 眼 险 水 
M, RERA, RRK. 

2. 角膜 混浊 ,角膜 知 党 减退 或 消失 , 结膜 
及 角膜 脂肪 性 肉芽 肿 ， 蓝 巩膜 。 视 乳头 周围 有 
KOMT. 

3. 视 乳 头 水 肿 及 继 发 性 视神经 萎缩 ， 视 
网 膜 出 血 和 滩 出 , 黄斑 部 出 血 ， 视网膜 静脉 扩 
FA fh. 

全 身 特征 : 

1. 约 1/3 的 病人 有 皮肤 黄色 瘤 及 丘疹 样 
皮 损 ,类 似 脂 游 性 皮炎 或 湿疹 .皮肤 粘膜 溃疡 ， 
头发 稀少 。 


2. 在 颅 脑 灰 结 节 和 垂体 处 有 广泛 的 黄色 
瘤 样 沉积 ， 颅 骨 等 扁 骨 里 呈 广 泛 性 边缘 性 缺 
H. 其 形状 很 像 地 图 ， 故 称 地 图 样 颅骨 ， 在 颅 
骨 缺 损 处 可 触 到 软组织 结 节 。 下 颌 骨 缺 损 、 长 
FR MA FØMSENTÆR. 

3. 约 有 SOA HARE Jr BEE 
渔 垂体 后 叶 或 下 丘脑 所 致 . 

4. 齿 卢 肿胀 , 溃疡， 齿 发 育 不 全 和 松动 ， 
中 耳 炎 。 

5. 内 脏 可 见 黄色 肉芽 肿 ， 肝 、 脾 、 淋 巴结 
肿 大 , 约 30% 患 者 有 肺 部 病变 , 主要 表现 为 弥 
散 性 浸润 或 肺 间 质 温润 性 阴影 ,可 导致 纤维 化 
及 肺 心病 ， 可 并 发 右 心 衰竭 。 

6. 发 育 迟 缓 , 侏儒 , 智力 低下 , 性 情 改变 ， 
第 二 性 征 延 迟 ， 肥 胖 症 ， 肥 胖 性 生殖 不 能 . 

7 MAA AGE RGF TREK 
殊 的 含有 充 脂 性 的 巨 噬 细 胞 , 淋巴 细胞 、 嗜 伊 
红细胞 等 。 病 变 活检 有 助 诊断 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 常 可 行 X 线 放疗 , 皮质 
类 固 醇 激 素 可 抑制 本 病 进展 ， 必 要 时 给 加 压 
x. 

Haney-Falls 综合 征 

ÆR: 汉 一 法 综合 征 

别名 : @ 先 天 性 局 限 性 后 角膜 圆锥 ; Of 
天 性 后 部 局 限 性 圆锥 形 角膜 ;@ 先 天 性 角膜 后 
部 局 限 性 圆锥 。 

概要 : 本 征 最 早 由 Haney 和 Falls 
主要 特征 为 视力 减退 、 圆 锥 形 角膜 , 

病因 病理 : 病因 不 清 , 可 能 为 常 染色 体 显 
性 或 隐 性 遗传 。1961 年 Haney 和 Falls 介绍 本 
征 家 族 连锁 第 二 个 病例 ,并 且 提 出 本 病 系 基因 
的 缺陷 和 异常 ,以 前 未 被 人 们 认识 , 可 以 列 为 
一 个 综合 征 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 , 近视 散光 . 角膜 后 面 先 天 性 
局 部 弯曲 度 增 大 , 呈 局 限 性 后 角膜 贺 椎 , 角膜 
内 皮 有 沉着 物 ， 角 膜 受累 部 灰白 色 混 沁 。 


描述 ， 
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2. 尚 可 见 两 眼 分 离 过 远 , 外 紫 向 上 移 位 。 


全 身 特征 : 

1. 生长 发 育 障碍 , 身材 无 小 , 精神 发 育 不 
全 ， 智 力 低下 。 

2 ARTA M, RA, 
(R) E. 

治疗 ， 有 条 件 可 行 角膜 移植 手术 。 

Hanhart 综合 征 
译名 韩 哈 特 综合 征 


别名 : 四 隐 性 手掌 一 脚底 角 化 症 ; ORich- 
ner 综合 征 。 

概要 : 1947 年 Hanhart 报道 本 病 , 主要 特 
点 为 角膜 树枝 状 损害 ， 手 掌 一 足 底 角 化 异常 ， 
多 见于 男性 青少年 。 

病因 病理 : 原因 未 明 , 与 常 染色 体 隐 性 遗 
传 有 关 。 可 能 为 酷 氨 酸 代谢 的 异常 , 也 有 人 认 
为 与 肿瘤 有 关 。 

眼 部 特征 ， 眼 部 轻 度 睫 状 充血 或 混合 充 
血 , 常 伴 县 光 流泪 ,角膜 上 皮 有 树枝 状 损害 ， 
角膜 混浊 ， 病变 多 位 于 角膜 上 皮 、 前 弹力 层 或 
实质 层 。 前 房 水 清晰 ， 

全 身 特征 : 

1. 患者 毛发 细 而 少 ， 皮 肤 粗糙 指甲 营养 
障碍 。 

2. 可 伴 有 小 下 颌 ， 缺 指 ， 牙 周 疾 病 。 

3. 掌 趾 角 化 障碍 ， 弥 漫 性 角 化 病 。 

治疗 : 试用 抗 病毒 药物 点 眼 治疗 . 如 无 环 
SE, 疱疹 净 眼 液 点 眼 ， 复 合 维生素 B、 维 生 
素 C 内 服 。 


Hartnup AE 


译名 : 了 哈 特 纳 普 综合 征 

别名 :D 糙 皮 病 一 小 脑 性 运动 失调 一 肾 性 
氨基 酸 尿 综合 征 ，@ 色 氨 酸 代谢 异常 综合 征 ; 
回 色 氨 酸 运转 异常 综合 征 ;@ 遗 传 性 色 氨 酸 加 
氧化 酶 缺乏 病 ; 加 遗传 性 烟 酸 缺 乏 症 ; @Hart- 


nup 病 ; DHart 病 。 
概要 : 1956 年 Baron 等 人 首先 发 现 并 描 
述 了 伦敦 Hartnup 家 族 所 患 疾病 , 被 后 人 称 之 
为 Hartnup 病 . 1986 年 国内 董 贵 章 首 报 本 病 ， 
目前 已 有 400 多 例 报道 。 主要 特征 为 红斑 样 皮 
炎 ， 氮 基 酸 尿 及 眼球 震 颜 。 
病因 :由 于 肾 小 管 和 小 肠 上 皮 细 胞 对 中 性 
氨基 酸 的 吸收 及 转运 呈 先 天 性 缺陷 , 故 大 便 中 
游离 氨基 酸 比 正常 人 高 , 色 氨 酸 著 积 在 肠 道内 
被 细菌 分 解 为 尿 蓝 母 类 代谢 物 ,再 被 吸收 入 血 
并 从 尿 中 排出 , 因 色 氨 酸 吸 收 谭 碍 ,使 形成 烟 
酰胺 的 来 源 缺 乏 ， 而 形成 糙 皮 症 。 病理 见 皮肤 
增 厚 和 色素 沉着 。 
眼 部 特征 : ERE MH, 瞪 球 粘连 脸 
FE ÆR, RØE MRAR. 
全 身 特征 : 
1. 神经 系统 表现 : 小 脑 共 济 失调 , 发 作 期 
间 步 态 不 稳 ， 进行 性 智力 低下 , 精神 错乱 ， 情 
KE, BREE MAKER. MA 
力 。 
2 皮肤 病变 较 显 著 ， 多 在 暴 锯 部 位 出 现 
干燥 、 红 斑 样 皮疹 (类似 糖 皮 病 )、 骚 痒 性 皮 
EF. KRME, CRIN. 
3. 头痛、 腹痛 、 胸 部 和 四 肢 疼 痛 。 
4. 化 验 检查 可 见 中 性 氨基 酸 尿 及 粪便 中 
过 多 氨基 酸 ， 尿 蓝 母 试验 呈 强 阳性 。 
治疗 ; 用 尼克 酰胺 每 日 400mg 治疗 有 明 
显 疗效 , 高 蛋白 饮食 , 复合 维生素 B 可 有 辅助 
治疗 作用 .患者 应 避免 阳光 曝晒 并 积极 防止 感 
染 。 
Heerfordt ”综合 征 
译名 : 黑 福 特 综合 征 
别名 : 四 葡萄 膜 炎 腮腺 热 综合 征 ; OM Å 
萄 膜 炎 一 腮腺 炎 综合 征 ， 锋 眼色 素 层 胭 腺 热 ， 
ORFRRES AE: OE KREKK. © 
Heerfordt 病 ; (DHeerfordt-Mylius 综合 征 。 
概要 : 1909 年 Heerfordt 首 报 本 病 , 女性 


眼 综合 征 
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ÆR (ER Schaumann' 综合 征 ) ,发 病 年 龄 在 
20—30 岁 。 主要 特征 为 双 侧 无 痛 性 腮腺 炎 , 结 
节 性 色素 膜 炎 及 肝 脾 肿 大 ,目前 多 认为 本 征 为 
类 肉瘤 病 的 一 种 特殊 类 型 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 有 学 者 认为 可 能 与 
病毒 感染 及 非特 异性 过 敏 反应 有 关 . 淋 巴结 活 
检 提 示 网 状 内 皮 细 胞 增生 和 结核 性 肉芽 肿 。 

眼 部 特征 : 

1. 双眼 色素 膜 炎 、 虹膜 睫 状 体 炎 . 突然 发 
生 或 逐渐 发 生 ， 约 35% 病 人 虹膜 瞳孔 缘 上 有 
类 似 结核 的 红 黄色 小 结 〈koeppe 结 节 )， 有 轻 
度 不 适 和 疼痛 ， 多 累及 双眼 ， 但 不 同时 发 病 。 
BALKE» 虹膜 后 粘连 。 玻璃 体 混浊 ， 视 网 
膜 上 也 可 有 结 节 。 

2. 约 有 20% 病 例 泪腺 肿 大 ， 泪 液 分 泌 减 
少 , 眼 部 干燥 ， 偶 有 视神经 炎 及 眼 外 肌 麻痹 ， 
眼 验 肉芽 肿 〈 较 少见 ) MERE 〈 面 神经 麻 
BD. 

全 身 特征 : 

1. 多 见 青年 女性 , 双 侧 肋 腺 无 痛 性 肿 大 ， 
亦 可 累及 舌 下 腺 及 颌 下 腺 ,这 种 间 质 性 腮腺 炎 
无 化 脓 性 变化 ， 两 个 月 至 两 年 内 可 自行 吸收 、 
消退 。 

2 常 伴 有 口 干 、 末 梢 性 面瘫 及 末梢 性 神 
Bk, KIEN, EWERS, ETELA 
月 内 消失 ， 有 些 病人 可 持续 存在 。 

3 可 有 长 期 低热 ,食欲 减退 ,体重 减轻 ， 
多 汗 ， 头 痛 ， 易 激动 ， 淋 巴结 ， 乳 腺 ， 牌 脏 及 
BMK. 关节 痛 , HAWKE. 皮肤 常见 
红斑 及 皮下 结 节 。 

治疗 : 眼 局 部 治疗 与 虹膜 睫 状 体 炎 相同 ， 
全 身 可 使 用 皮质 类 固 醇 激素 。 


Heidenhain 综合 征 
译名 : 海 登 海 因 综合 征 
别名 : @ 皮 质 盲 一 早老 性 痴呆 综合 征 ; © 


皮质 讶 综合 征 ; 图 皮质 变性 综合 征 ; 图 早老 性 
痴呆 ; @@ 早 老 性 痴呆 一 皮质 育 综 合 征 ; @ 老 年 


前 期 痴呆 一 皮质 盲 综合 征 ;全 老 年 前 期 痴呆 皮 
质变 性 综合 征 。 

概要 ; 一 种 少见 的 大 脑 皮质 层 变 性 疾病 。 
1929 年 Heidenhain 首先 报道 , BAAB 
年 龄 多 在 38 一 55 岁 之 间 。 主 要 特征 为 进行 性 
皮质 性 失明 、 痴 呆 和 锥 体外 系 症状 。 病情 常 迅 
速 恶化 ， 几 个 月 内 可 致死 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 病理 解剖 发 现 大 脑 
皮质 变性 ,并 在 枕 叶 及 顶 叶 有 局 限 性 海绵 状 变 
性 .组 织 学 观察 见 原生 质 和 纤维 性 星 形 细胞 结 
构 紊乱 和 增生 ， 小 神经 细胞 皱 缩 及 色素 获 缩 。 

眼 部 特征 : 患者 进行 性 视力 减退 , 以 至 失 
明 , 硬 孔 对 光 反 射 存 在 ， 眼 底 正常 ， 偶 有 患者 
HIAR. 

全 身 特征 ， 

1. 早老 性 痴呆 , 主要 表现 为 精神 衰退 , 记 
忆 力 显著 减退 ， 注 意 力 不 集 中 ,判断 力 、 理 解 
力 减 退 ， 最 终 陷 于 痴呆 状态 。 

2. 共 济 失调 、 手 足 徐 动 、 全 身 肌 肉 强直 。 
疗 病 也 常见 到 。 

3. 发 音 困 难 ， 言 语 障碍 。 

鉴别 诊断 :本 征 应 与 其 他 老年 性 的 脑 变性 
如 Pick 病 、Alzheimer 病 ,老年 性 痴呆 相 鉴 别 。 
不 同 之 处 是 本 征 具有 特征 性 皮质 盲 表现 。 

治疗 , 本 病 无 特殊 疗法 ， 对 症 处 理 。 预 后 
差 。 

Helmholtz-Harrington ”综合 征 

译名 : 海尔 姆 堆 蒋 一 哈 灵 顿 综 合 征 

别名 :GD 角膜 混浊 合并 颅骨 发 育 障 碍 综合 
征 ; 加 角膜 混 测 颅 骨 发 育 不 全 综合 征 。 

概要 :1931 年 Helmholtz 和 Harrington 报 
道 本 征 , 主要 特征 为 颅骨 发 育 不 全 , 舟 状 头 及 
先天 性 角膜 混浊 ， 出 生 时 即 可 见 。 

病因 病理 :病因 不 清 ， 先 天 性 疾病 。 

眼 部 特征 : 先天 性 角膜 混浊 , 带 状 白内障 
以 及 由 尖 头 畸 形 引起 的 其 他 限 部 疾患 。 

全 身 特征 : 
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1. 智力 减退 ， 精 神 发 育 不 全 。 
2. 肝 脾 肿 大 。 
3. BE: 颅骨 畸形 , 舟 状 头 ,腰椎 弯曲 ， 


gm OMD, HE OD» BIE RD KE | 


钳 型 多 指 症 (Lobster-Claw), HÆR. 
治疗 :无 特殊 疗法 ,必要 时 可 作 手 术 矫正 
角膜 混浊 可 考虑 角膜 移植 。 


Helveston ”综合 征 


译名 : 赫 瑞 斯 顿 综合 征 

概要 ; 1969 年 Helveston 首先 报告 ,为 一 
种 新 的 眼 肌 综合 征 , 系 由 A 型 外 斜 、 上 斜 肌 过 
强 及 分 离 性 垂直 偏 斜 三 者 的 组 合 ,本 征 也 可 合 
并 V 型 斜视 ， 

病因 病理 ， 病 因 不 清 。 

眼 部 特征 : 双眼 斜视 ， 上 斜 肌 力 过 强 ， 向 
下 注视 时 外 展 加 强 ,另外 尚 可 见 分 离 性 垂直 性 
偏 斜视 ， 辐 转 功 能 常 有 缺陷 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 : 可 手术 治疗 , 如 为 分 离 性 垂直 性 偏 
斜 合并 有 其 他 斜视 时 ， 应 首先 治疗 斜视 明显 
者 , 如 外 斜 明显 者 应 先 矫正 外 斜 ， 然后 再 做 上 
斜 肌 减弱 术 。 

Hennebert ”综合 征 

译名 ， 安 贝尔 综合 征 

别名 :中 梅毒 性 一 耳 源 性 眼球 震 业 综合 
征 ; @ 梅 毒性 一 耳 一 眼球 震 丫 综合 征 ; @ 迷 路 
HHR. 

概要 : 1909 年 比利时 耳 科 医师 Hennebert 
首先 报道 , 多 发 生 于 儿童 。 主要 特征 为 眼球 震 
普及 眩晕 ， 外 耳 道 受 压 时 眼球 震 闸 加 剧 。 

病因 病理 : 因 先天 性 梅毒 造成 迷路 瘘管 所 
致 。 骨 迷路 骨 炎 ， 鼓 甲 部 骨 质 充血 、 琉 松 。 

眼 部 特征 : 角膜 实质 炎 , 弥漫 性 梅毒 性 视 
网 膜 脉络 膜 炎 .外耳道 受 压迫 时 可 引起 大 振幅 
RRM. 


全 身 特征 : 

DAAE BEE FARER 
BERE. 

2. 先天 性 梅毒 症 , 如 鞍 鼻 , Hutchinson F 
齿 ， 梅 毒 血 清 学 检查 阳性 。 

治疗 : 对 症 处 理 ， 青 等 素 等 抗 梅毒 治疗 ， 
角膜 炎 可 给 予 抗生素 眼 液 点 眼 ， 预 后 良好 。 


Hereditary Macular Degeneration 


译名 :遗传 性 黄斑 变性 

别名 : 进行 性 家 族 性 黄斑 变性 ; DER 
性 黄斑 变性 (Congenlital macular 
degeneration); @ 原 发 性 黄斑 变性 (primary 
macular degeneration ) 。 

概要 :一 种 无 任何 诱因 而 发 生 的 双眼 黄斑 
的 变性 , 且 无 中 枢 系统 的 变性 改变 的 疾病 。 有 


家 族 遗 传 性 。 
根据 发 病 年 龄 可 分 为 四 型 :( 1 ) 先天 型 
(Best RAME); (CI) 青少年 型 (Stargardt 综 


合 征 ); (和) 成 年 型 (Behr I 综合 征 ); ON) 老 
年 型 (Haab 综合 征 ); 其 中 以 青少年 型 最 为 多 
见 。 

1920 年 Behr 将 其 分 为 六 型 : (1 ) ARM 
JU Best 病 )， 又 称 停止 型 ， 为 胎 内 一 出 生 
时 发 病 ; OI) 少年 型 (Stargardt X): 6 一 8 岁 
RA OD) 青年 型 : 12 一 15 岁 发 病 ; (N) 成 
年 型 (Behr 病 ): 20 岁 左右 发 病 ;(V ) 老年 前 
型 : 4550 岁 发 病 ，( W) 老年 型 (Haab 
病 ): 为 50~60 岁 左右 发 病 (各 型 见 本 书 有 关 
章节 )。 

临床 特点 : 

1. 单眼 视力 正常 或 轻 度 减退 ， 但 为 双眼 
性 疾病 。 

2. 全 身 或 眼 部 发 病 无 外 因 可 查 。 

3. 除 老年 人 型 属 进行 性 外 ， 其 余 病 情 较 
稳定 。 

4 为 家 族 性 遗传 性 疾病 ， 遗 传 因 素 不 尽 


| 相同 。 


眼 综合 征 
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治疗 : 对 症 治疗 。 


Hermansky-Pudlak ”综合 征 


译名 : 海 一 普 综 合 征 

别名 : 白化 病 一 一 血小板 病 综合 征 ; @ 
白化 病 血 小 板 功 能 异常 ;@ 白 化 病 一 出 血性 素 
质 综合 征 。 

概要 : 1956 年 Hermansky 和 Pudlak 首先 
报道 了 本 病 ,其 特征 为 白化 病 合并 有 血小板 机 
能 异常 ， 白 化 病 属 眼 皮肤 型 ， 出 生 时 即 发 病 , 
男女 无 性 别 差异 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 目前 多 认为 本 病 是 
一 种 常 染色 体 隐 性 遗传 性 出 血性 疾病 ,由 于 血 
小 板 功能 缺陷 引起 的 出 血 素 质 ,怀疑 与 酶 的 遗 
传 缺陷 有 关 。 骨 髓 及 其 他 组 织 的 网 状 内 皮 组 织 
内 有 蜡 样 物质 。 

眼 部 特征 ， 

1. 眉毛 、 BERE» 虹膜 缺 色素 , 眼底 无 
POE HE MINE» HEARR 
AH. PHL 


2， 球 结膜 下 出 血 〈 因 有 血小板 机 能 异 | 


常 )， 视 网 膜 出 血 ， 甚 至 玻璃 体 出 血 ， 出 血 反 
复发 生 ， 终 至 视力 丧失 。 

全 身 特征 : 

1. 轻 中 度 、 自 发 性 多 部 位 出 血 。 易 挫伤 ， 
A. 

2, 皮肤 , ERREKERI, 偶尔 可 伴 有 皮 
肤 基底 细胞 癌 。 

3. 血小板 功能 异常 ， 骨 骨 网 状 内 皮 细胞 
浆 中 有 黑色 脂 质 颗粒 , 骨髓 巨 核 细胞 正常 。 毛 


发 租 育 试验 ， 加 一 酷 氨 酸 后 色素 沉着 增加 。| 


治疗 : 尚 无 特效 疗法 , 必要 时 可 输血 , 慎 
用 阿司匹林 类 血小板 抑制 剂 。 县 光 可 戴 变 色 
镜 ， 以 便 室 外 活动 。 


| Herrick ”综合 征 

译名 : 赫 瑞 克 综 合 征 

别名 : © 镰刀 状 细胞 病 〈sickle cell 
disease) ; @ 镰 刀 状 红细胞 贫血 ; OMAR AM 
血性 贫血 ;四 非洲 溶血 性 贫血 ;@@ 血 红 蛋 白 病 ; 
@Dresbach 综合 征 ， 

概要 : 1910 年 Herrick 报道 本 征 , 多 见于 
非洲 黑人 , 土耳其 家 族 及 意大利 人 , 主要 特征 
| 是 持续 性 溶血 性 贫血 ,腹部 疼痛 及 视网膜 脉络 
膜 变性 。 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 血红 蛋白 
PG KERR GERE 
镰 状 红细胞 。 病理 见 肝 、 脾 、 肾 和 神经 系统 等 
结 织 发 生 坏 死 。 HERE MA Hm A 
增生 和 含 铁血 黄 素 沉 积 。 

眼 部 特征 : 

1. 一 过 性 或 永久 性 失明 ， 球 结膜 血管 扩 
张 ， 出 血 , 微细 动脉 净 ， 巩膜 黄 染 ， 虹膜 节 段 
REE KLE. MUR. 

2. 继 发 青光眼 ， 并 发 白内障 ， 玻 璃 体 出 
血 。 

3. 视神经 乳头 水 肿 ， 视 网 膜 静 脉 迁 曲 扩 
张 阻塞 ,出血 , 视网膜 血管 样 条 纹 , 视网膜 抽 
血 表现 , 视网膜 新 生 血 管 , 微 小 动脉 瘤 及 节 自 
性 血管 改变 , 增殖 性 视网膜 炎 , 视网膜 剥离 及 
| 裂孔 形成 ， 周 边 网 膜 血管 白 精 ， 渗 出 ， 机 化 增 
殖 改变 。 黄 斑 部 渗 出 及 疤痕 改变 。 

4. 在 SS 血红 蛋白 型 病人 中 视网膜 有 黑 
E “AREE”, SC 血红 蛋白 型 病人 中 视网膜 呈 
“波纹 征 ”。 

全 身 特征 : 

1. 严重 溶血 性 贫血 危 象 , Å KER Å 
组 。 

2. 皮肤 苍白 ， 黄 让 ， 双 下 肢 皮肤 慢性 泪 
5. 

3. 发 热 , 体重 减轻 , 突然 加 剧 的 皮肤 及 四 
肢 供血 部 位 剧 痛 , 关节 积 血 ,上 腹部 或 右上 腹 
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Me 

4. 易 疲 劳 ， 头 痛 ， 嗜 睡 ， WE KE GE 
厥 及 其 他 神经 症状 。 

5. 心脏 扩大 ， 心 动 过 速 ， 室 性 心律 失常 ， 
肝 脾 肿 大 及 淋巴 结 肿 大 。 

6.X 线 长 骨 骨 皮质 密度 增加 ， 链 腔 变 窗 ， 
也 可 有 病理 骨折 。 

7. 实验 室 检查 大 小 不 均 性 红细胞 异形 ， 
镰 状 细胞 ， 有 核 红 细胞 、 网 织 红细胞 增多 , 白 
细胞 增多 和 核 左 移 。 同时 嗜 酸 细胞 、 单 核 细胞 
和 血小板 增多 ， 血 尿 ， 

治疗 : 血液 内 科 治疗 。 眼 科 对 症 治疗 。 

Hertwig-Magendie 综合 征 

译名 : 赫 一 马 综合 征 

别名 : DORRERA: RR MN 
HLR EE OAAR OD HE LENGRE 
®© Hertwig-Magendie 斜视 ; Hertwig-Ma- 
gendie 现象 。 


概要 :本 征 主要 特点 是 当 对 侧 眼 球 向 上 及 | 


向 外 运动 时 , 同 侧 眼 球 则 向 下 及 向 内 偏 斜 ,并 
伴 有 垂直 性 复 视 。 

病因 病理 :本 征 常 由 于 脑 干 及 大 脑 脚 的 血 
管 病变 , 原 发 性 小 脑 肿 瘤 ,后 颅 窜 转 移 性 病变 ， 
中 脑病 变 ,创伤 和 神经 外 科 手 术 ,流行 性 脑 炎 ， 
HMMA FS FESTE. 

眼 部 特征 ,交替 性 麻痹 或 交替 性 内 隐 斜 ， 
可 出 现 一 眼 的 上 转 册 麻痹 和 另 一 眼下 转 肌 麻 


痹 ,垂直 性 复 视 。 偏 斜 ， 两 眼 位 置 相对 立 为 本 | 


征 的 特征 。 

全 身 特征 : 

1. 由 于 病因 不 同 ， 可 有 各 种 神经 系统 的 
证 状 和 体征 〈 同 病变 范围 相关 )， 以 同 侧 肢 体 
小 脑 性 共 济 失 调 较 常见 。 

2 头颅 X 片 , 脑 血 管 造影 , 同位 素 扫描 ， 
CT 等 检查 有 助 诊断 。 

治疗 :病因 治疗 。 


| Hilding 综合 征 

HB: 黑 尔 丁 综合 征 

别名 :@ 破 坏 性 虹膜 睫 状 体 炎 伴 多 发 性 关 
节 脱 白 综 合 征 ;@@ 软 骨 病变 一 破坏 性 虹膜 睫 状 
| 体 炎 一 多 发 性 关节 脱 白 综合 征 。 

概要 : 1952 4Æ Hilding 报道 本 病 , 主要 特 
征 为 双眼 虹膜 睫 状 体 炎 , 多 发 性 软骨 破坏 及 关 
FRA. 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 与 类 风湿 性 关 
节 炎 有 关 ， 但 未 证 实 。 

最 部 特征 ， 
| 1. 双眼 较 重 的 破坏 性 虹膜 睫 状 体 炎 ， 多 
| 发 生 虹 膜 后 粘连 及 虹膜 萎缩 ,可 引起 晶体 后 炎 
性 纤维 膜 形成 ， 导 臻 视力 减退 ， 甚 至 失明 。 

2. 并 发 性 白内障 或 继 发 性 青光眼 。 
| s 尚 可见 低 眼 压 ,角膜 内 皮 沉 者 物 , 虹膜 
ETR 

全 身 特征 : 

1. 由 于 关节 训 过 度 松弛 而 致 多 发 性 脱 
A. 

2 全 身 软 骨 多 发 性 破坏 ， 鼻 软骨 楼 缩 消 

Ko PR FROL. fk 
| 骨 变 得 很 软 。 胸骨 关节 活动 度 大 , 深呼吸 时 胸 
| RIR. 

治疗 :皮质 激素 和 抗 风湿 性 药物 有 一 定 疗 
效 。 眼疾 治疗 以 散 脐 为 主 , 局 部 也 可 应 用 皮质 
KER. 


Hodgkin 综合 征 


译名 : 何 杰 金 综合 征 

别名 :CD 淋巴 网 状 细胞 肉瘤 ;@ 淋 巴 肉瘤; 
图 淋巴 肉芽 肿 ; 图 恶性 淋巴 肉芽 肿 ; OG tt 
HERE: @Hodgkin 肉芽 肿 ; @Hodgkin- 
Haltauf-Sternberg 综合 征 ;@Bonfil 综合 征 ;@ 
Sternberg 综合 征 。 

概要 : 本 征 属于 淋巴 组 织 的 恶性 病变 , 是 
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一 种 淋巴 细胞 和 网 状 细胞 都 显著 增生 的 淋巴 
瘤 , 男性 多 见 , 发 病 率 在 白人 男性 中 占 35/100 
万 , 女性 26/100 万 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 恶性 肿瘤 或 恶性 炎 
症 ， 有 人 认为 与 病毒 或 免疫 有 关 . 病理 检查 ， 
淋巴 结 肿 大 , 界限 清楚 , 切面 外 观 呈 灰白 色 结 
节 状 。 在 淋巴 瘤 发 展 为 广泛 性 或 结 节 性 浸润 型 
过 程 中 ,各 个 器 官 均 可 受累 镜 检 特点 为 下 列 病 
ÆR: OD 淋巴 细胞 增生 ;2) 弥漫 性 或 
结 节 性 纤维 化 ;(3) 不 同 程度 的 炎症 反应 ,可 
分 为 肉芽 肿 型 ， 类 肉芽 肿 型 和 肉瘤 型 . 

眼 部 特征 : 眶 内 组 织 结 节 , 眼 肌 麻 痹 , 眼 
球 突出 , 色素 膜 炎 , 视 乳 头 水 肿 , 视网膜 出 血 ， 
视网膜 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 进行 性 无 痛 性 全 身 淋巴 结 肿 大 ， 常 首 
先 出 现 于 颈 部 , 继而 可 发 生 腋窝 、 腹 股 沟 等 处 
的 淋巴 结 肿 大 , 腹部 和 腹膜 常 受累 , 腹壁 浸润 
出 血 , 腹膜 后 肿块 压迫 。 约 有 40 入 的 患者 出 现 
肺 部 受累 ， 胸 腔 积 液 。 

2. MA, 周身 乏力 , 出 汗 。 30% —50% tH 
现 周期 性 发 热 或 移 留 热 。 食欲 不 振 , 干咳 , 2% 
有 活动 性 肺结核 。 

3 肝 、 脾 肿 大 ， 发 病 初期 为 30% ， 病 程 
中 可 发 展 至 80%， 黄 净 ， 断 发 性 脾 功 能 亢进 
(贫血 ， 血 小 板 减 少 和 白细胞 减少 ) 。 

4. 约 13 和 % 的 患者 伴 有 带 状 疱疹 〈 偶 见 反 
ARE, BERR, 10N 有 中 枢 神经 系统 改 
变 ，30% 有 骨 受 累 。 

5. 贫血 ，80%% 为 溶血 性 贫血 (晚期 ), 白 
细胞 增多 , 活动 期 血沉 增 快 。 白细胞 奏 性 磷酸 
酶 增高 。 血 清白 蛋白 降低 ， 球 蛋白 (Ga 
BD 增多 ,7- 球 蛋白 减少 。 低 锌 ， 骨 受累 时 可 
有 高 钙 血 症 , 低 磷酸 盐 血 症 和 奏 性 磷酸 酶 增高 
30%). 

4 X 线 断 层 摄 片 , 放射 性 同位 素 扫描 , 淋 
巴 管 造 影 , SØKER. 可 证 实 肝 、 AM A. 
脾 和 肺 部 有 浸 淘 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 放疗 或 化 疗 , 预后 视 淋 


巴结 活检 病理 特征 而 定 :有 大 量 分 化 良好 的 淋 
巴 细胞 , 示 预 后 良好 ; 淋巴 细胞 消失 伴 纤维 化 
或 有 大 量 Reed-Sternberg 细胞 者 ， 预 后 不 良 。 
硬化 结 节 型 虽然 有 淋巴 细胞 缺乏 ， 但 预后 好 。 
部 分 病人 可 因 肝 、 肺 功能 衰竭 , 骨 肠 道 出 血 及 
中 枢 神经 系统 受累 而 死亡 。 
Hollenhorst 综合 征 

译名 : BARMERA 

别名 : 脉络 膜 一 视网膜 梗塞 综合 征 
(Chorioretinal infarction Syndrome). 

概要 : 本 病 为 一 种 特殊 的 综合 征 , 主要 特 
征 为 视力 减退 ， 视 网 膜 水 肿 及 视神经 萎缩 , 

病因 病理 :由 于 外 伤 或 手术 持续 时 间 较 和 久 
时 ;使 眼球 受 压迫 而 引起 视网膜 脉络 膜 或 眼前 
节 缺 血 所 致 

眼 部 特征 ; 

1. 常 在 病人 恢复 清醒 时 ， 发 现 单眼 视力 
ER, AM, KFM EFE 8 
度 眼球 突出 及 各 种 不 同 程度 的 眼 肌 麻痹 。 

2. 角膜 混浊 ， 瞳 孔 散 大 ， 光 反应 消失 。 

3. 眼底 可 见 视网膜 水 肿 ， 视 网 膜 动脉 变 
细 , 视网膜 色素 变性 , 浆液 性 视网膜 脱离 , 黄 
斑 部 呈 栅 桃红 色 ， 继 之 可 出 现 视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 : 注意 预防 ， 对 症 处 理 。 


综合 征 


译名 : 何 尔 姆 斯 综合 征 1 型 

别名 : 加 视 定向 障碍 综合 征 1 型 ; @ 空 间 
认识 能 力 障碍 综合 征 。 

概要 : 1918 年 Holmes 报道 本 征 ， 主 要 包 
括 空间 定位 障碍 及 眼 症状 。 

病因 病理 : 系 由 外 伤 或 出 血 所 致 ， 病变 位 
于 大 脑 顶 叶 后 部 或 杭 叶 表面 。 

眼 部 特征 : 

1. 视 定向 力 障碍 ; 估计 距离 困难 , 对 空间 
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长 度 大 小 判断 错误 ， 对 三 维 空间 目标 不 能 定 
位 。 

2. 视力 良好 , 实体 感觉 很 少 消失 , 个 别人 
对 移动 的 物体 不 能 固 视 。 

3. 注视 近 物 时 调节 、 EE GE 
反射 消失 ,而 视力 的 锐 敏 度 可 无 障碍 或 略 有 影 
响 。 

4. 失 认 症 ， 失 去 认识 和 鉴别 能 力 。 

治疗 ， 神 经 内 科 治疗 。 


Homonymous Hemianoptic 


Scotoma 综合 征 

译名 : 同 侧 偏 盲 性 暗 点 综合 征 

别名 同 侧 偏 中 心 暗 点 综合 征 

概要 : 本 征 主要 特征 为 病 眼 突然 发 生 阅 读 
困难 , 同 侧 视野 内 有 了 暗 点 出 现 ,中 心 视力 正常 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 血管 性 疾患 
〈 包 括 栓塞 ) 或 感染 、 中 毒 等 引起 外 肤 状 体 或 
其 上 视 径路 的 损害 。 

眼 部 特征 : 突然 发 生 阅 读 困难 , 不 能 固定 
物体 于 中 心 视野 内 , 同 侧 视 野 内 出 现 暗 点 , 位 
于 中 心 与 周边 视野 之 间 , 中 心 视力 、 周边 视野 
及 眼底 均 正常 。 

全 身 特征 : 

1. 可 能 有 血管 性 疾患 。 

2 脑 背 液 检查 ， 气 脑 和 脑 血管 造影 ，CT 
检查 等 可 能 对 诊断 有 一 定 帮助 。 

治疗 ， 对 症 处 理 ， 主 要 为 病因 治疗 。 


综合 征 


译名 : 胡 佛 特 综合 征 

别名 :加 低 脂 血 症 一 色 氢 酸 异 常 综合 征 ; 
回 低 脂 血 症 ; @ 低 脂 血 症 综合 征 〈Hypolipi- 
daemia Syndrome); 四 家 族 性 低 脂 血 症 。 

概要 : 1962 年 Hooft 报道 本 征 , 主要 特征 


Hooft 


为 毯 层 视网膜 变性 ， 智 力 低下 及 低 脂 血 症 等 ， 
出 生 时 发 病 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 , 由 于 色 氨 
BRER. ORRE) 进而 影 
响 脂肪 合成 ， 导 致 低 脂 血 症 。 

RERE: 视力 减退 , 弥漫 性 毯 样 视网膜 
变性 , 后 极 部 出 现 小 而 散在 的 灰 黄 色 病灶 , ME 
斑 部 可 有 像 蜗 牛 粘液 样 物 ,具有 水 肿 和 闪 亮 外 
观 ，ERG 反应 消失 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 , 生长 发 育 迟 缓 , 面部 及 四 肢 
皮肤 有 鳞 样 屑 状 红斑 。 

2. 毛发 、 指 甲 、 牙 齿 异 常 。 

3. MARE. BAR. GEER. 

治疗 :对 症 治疗 。 无 特殊 疗法 。 

Horner 综合 征 

译名 : BARRE 

别名 : D 颈 交感 神经 麻痹 综合 征 ; DM 
感 神经 瘫痪 综 合 征 ;@ 交 感性 眼 肌 麻 痹 综合 
征 ; @ Bernard-Horner 综合 征 ; ®© Claude- 
Bernard-Horner 综合 征 ; @@Horner 眼 一 瞳孔 
综合 征 。 

概要 : 首先 由 Pourfour du Petit 进行 过 有 
关 颈 部 交感 神经 损害 的 动物 实验 ，1712 年 
Namur 再 次 做 了 上 述 实验 ， 并 得 出 同样 的 实 
验 结果 .1852 年 Claude Bernard 通过 实验 证 实 
了 颈 部 交感 神经 受 损 后 可 引起 瞳孔 缩小 ,上 瞪 
下 垂 ， 眼 球 陷 设 及 同 侧 颜面 的 皮肤 温度 上 升 ， 
这 一 发 现 , 引起 很 大 反响 , 1855 E, 意大利 医 


| Æ Garirdner 指出 胸 主 动脉 瘤 可 发 生 这 一 病 


征 。 1869 年 Horner 经 过 深入 研究 作出 详细 综 
述 ， 故 后 人 多 称 本 病 为 Horner 综合 征 。1951 
年 国内 陈 登 堂 以 “ 颈 交 感 神经 切除 对 于 眼 部 之 
影响 ”为 题 ， 进 行 详细 介绍 。 

病因 病理 :交感 神经 通路 的 任何 部 位 出 现 
的 病变 , 都 可 以 引起 本 征 , 本 征 常见 原因 有 颈 
部 外 伤 ， 炎症 、 肿 瘤 、 甲 状 腺 手术 ， 劲 椎 交感 
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神经 切除 术 ， 肺 尖 结 核 , 颈 内 动脉 硬化 等 . 少 
数 可 为 先天 性 。 

眼 部 特征 : 

1. 最 主要 征象 之 一 是 瞳孔 变 小 。 在 强 光 
下 ， 双 侧 有 瞳孔 等 大 ， 在 暗室 内 双 了 瞳孔 差 异 大 ， 
瞳孔 虽 缩 小 ， 但 对 光 反 射 及 辐 圈 反应 管 存 在 ， 
4% 可 卡 因 滴 眼 可 将 瞳孔 散 大 。 

2 瞪 型 变 小 ， 眼 瞪 的 平滑 肌 的 交感 神经 
被 切断 后 , Muller 肌 麻痹 , 产生 上 瞪 下 垂 , 而 
下 瞪 稍 上 举 。 KERREN, 但 这 种 上 了 输 下 垂 
程度 远 较 动 眼神 经 麻痹 者 为 轻 。 

3. BERRAR, 流泪 减少 或 过 度 流泪 ， 
一 过 性 眼 压 低 , 偶 见 白内障 。 儿童 病例 常 伴 有 
虹膜 异 色 症 。 

4 发 病 早 期 可 见 眼 险 、 结膜 、 葡萄 膜 和 视 
网 膜 血管 暂时 性 扩张 。 

全 身 特征 : 

1. 同 侧面 部 、 颈 部 汗 少 或 无 汗 , 偶 见面 部 
FWE. 

2. 面 颈 部 温度 增加 , 系 由 血管 扩张 所 致 ， 
多 为 暂时 性 。 

3. 睫 状 消 赃 反射 〈 即 任何 感觉 区 之 痛觉 
刺激 均 可 使 瞳孔 扩大 ) 消失 。 

4. 腰 穿 脑脊液 检查 , 同位 素 脑 扫 描 , 脑 血 
管 造影 。CT 等 对 诊断 〈 病 变 部 位 和 性 质 ) 有 
一 定 帮助 。 

治疗 ,根据 病因 处 理 。 预 后 视 病因 而 定 。 
凡 肾 上 腺 案 滴 眼 能 够 使 瞳孔 散 大 者 ， 预 后 较 
佳 。 


Horton ”综合 征 


译名 : 霍 顿 综合 征 

别名 : @ 标 动脉 炎 综 合 征 ; OMDR 
合 征 ; @ 巨 细胞 性 动脉 炎 ; @Horton-Magath- 
Brown 综合 征 ; @Horton-Gilmour 综合 征 。 

概要 : 本 征 不 仅 局 限于 酉 动脉 的 炎症 , 全 
身 动脉 系统 的 任何 部 位 均 可 风 病 。 主 要 特征 为 
本 动脉 区 疼痛 及 缺 血 表现 , 眼 动 脉 进入 视神经 


前 的 血管 发 生肉 芽 肿 性 血管 炎 , 可 导致 缺 血 性 
视神经 病变 ,病变 发 生 在 大 脑 可 致死 亡 , 累及 
眼 部 可 引起 视神经 萎缩 及 视力 丧失 ,死亡 率 占 
12. 5%, 约 40% 累 及 眼 部 。 多 见于 年 龄 在 50 
岁 以 上 的 老年 人 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 人 认为 系 结缔 组 
织 病 , 也 有 人 认为 与 过 敏 有 关 。 可 能 是 肉芽 肿 
性 或 巨细 胞 性 动脉 炎 的 局 部 表现 .病理 见 飘动 
脉 管 壁 各 层 均 显示 炎 性 增 厚 。 中 层 膜 最 为 显 
F, 管 腔 几乎 完全 为 浆 细胞 、 巨细 胞 、 淋巴 细 
胞 、 大 单 核 细 胞 及 肉芽 坏死 组 织 所 阻塞 。 NR 
及 几 个 器 官 的 动脉 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 突然 减退 甚至 失明 ， 多 数 病例 同 
时 受累 。 有 短暂 的 视力 模糊 及 色盲 暗 点 。 

2. 一 过 性 上 上 脸 下 垂 〈 眼 运动 系统 受累 )， 
偏 盲 ， 复 视 ， 外 直 肌 麻痹 ， 虹 腊 炎 。 

3. 视 乳 头 轻 度 或 中 度 水 肿 ， 偶 有 视 乳 头 
或 视 乳头 周围 出 血 。 约 有 10% 的 病例 有 视 网 
膜 动脉 狭窄 及 中 央 动 脉 阻塞 , 偶 见 视网膜 动脉 
分 枝 阻 塞 ， 视 神经 莹 缩 。 视 网 膜 渗 出 及 出 血 ， 
视网膜 脱离 。 

全 身 特征 : 
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体重 减轻 ， 肌 肉 关 节 疼 痛 ， 肝 脾 肿 大 。 

2. 剧烈 头痛 , 里 侧 搏动 性 头痛 , 单 侧 或 双 
便 头 皮 痛 觉 过 敏 .在 头顶 部 和 枕 部 也 可 发 生 疼 
痛 , 疼 痛 以 晚间 尤为 严重 ,咀嚼 时 疼痛 可 加 剧 。 

3. 单 侧 疼 痛 性 矣 动脉 炎 ， 矣 动脉 分 布 区 
可 触及 蛇 形 不 平 的 硬 索 ， 动 脉搏 动 减弱 或 消 
失 。 

4 实验 室 检查 ， 血 沉 加 快 ， 血 白细胞 增 
多 .。 以 单 核 和 嗜 酸性 细胞 明显 增多 , 血浆 蛋白 
低 ， 和 蛋白 电泳 AP. VENN KER 
蛋白 增高 ， 血 白 蛋 白 和 球 蛋 白 比例 倒置 。 

治疗 , 抗 炎 ， 对症 处 理 . 仰卧 位 或 头 低 肢 
高 位 ，A CT H 或 肾上腺 皮质 激素 有 时 有 效 。 
疼痛 可 手术 治疗 。 自 限 性 疾病 , 病程 数 
月 。 少 数 可 失明 。 
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Horton I 综合 征 

译名 : 办 顿 综合 征 1 型 

别名 : 中 血管 性 偏 头痛 综合 征 ; Om FE 
AM OMRAAM: 群集 性 头痛 综合 征 ; 
回 夜间 眼眶 痛 ;@ 晴 状 神经 痛 ;加 红斑 性 面 痛 ; 
加 周期 性 偏 头痛 性 神经 痛 ;@ 偏 头痛 性 血管 性 
头痛 综合 征 ; @ 非 典型 性 神经 痛 ; OBing-Hor- 
ton 综合 征 ; QHarris RAE. OChorlin 综合 
征 ; QvVallery-Radot 综合 征 。 

概要 : 1926 4 Wilfred 和 Horton 提出 本 
病 。 特 征 为 偏 头痛 及 眼眶 周围 痛 ， 流 泪 流 涕 ， 
常见 于 30 一 40 岁 的 男性 青年 。 

病因 病理 :过 去 认为 是 血液 中 组 织 胺 增多 
所 致 。 目 前 认为 本 征 仍 属 血管 性 头痛 。 

眼 部 特征 :本 征 常 先 由 一 侧 眼 开始 发 病 ， 
有 如 压迫 感 , 迅速 发 展 为 眼眶 四 周 剧 痛 , 结膜 
充血 、 流 泪 、 发 作 后 眼 部 恢复 正常 。 偶 见 视 网 
BOMBER TE. N, V, V, VIRREN. 

全 身 特征 : 

1. 单 侧 严 重 疼痛 常 由 眼眶 下 区 迅速 扩散 
到 顶 , M ARRIR 呈 单 侧 性 , 周期 性 发 作 ， 
疼痛 可 旦 搏动 性 刺 痛 ,并 逐渐 增强 , 10 分 钟 后 
达 高 峰 。 并 持续 1 一 3 个 小 时 。 

2. 疼痛 部 位 很 固定 ， 常 于 夜间 同样 时 间 
发 作 , 发 作 较 频 , 每 日 数 次 ,连续 数 日 或 数 周 。 
“群集 性 头痛 ”因此 而 得 名 。 然 后 可 砍 隔 数 日 
或 数 年 ， 消 失 后 无 后 遗 症 。 

3. 发 作 中 同 侧 鼻 塞 并 流 涕 , 面部 潮红 , 反 
复出 汗 ， 偶 有 Horner 综合 征 及 心动 过 缓 。 

4 间 炽 期 皮下 注射 0. 35 毫克 组 织 胶 , 有 
60% 患 者 可 引起 头痛 的 再 次 发 作 ,口服 硝酸 甘 
油脂 (1 毫克 ) 均 可 激发 头痛 。 

治疗 :发作 时 口服 麦角 胺 咖啡 因 (Ergo 
taminiet caffeini) IA Æ fA ik (dihydroergo- 
tamine dimethylsergide) AJ #7% . W AEE KETI 
能 有 预防 作用 。 


Hunt 综合 征 

译名 : 洪 特 综合 征 

别名 : DORRAZ TRAE: @ 耳 部 带 状 
Aü (Herpes Zoster Oticus); @Ramsay-Hunt 
综合 征 。 

概要 : 1907 年 Hunt 曾 介绍 本 病 。 主 要 特 
征 为 面神经 麻痹 ， 耳 部 剧 痛 合 并 耳 部 带 状 郊 
E. 其 病症 轻重 不 一 , 疼痛 常 为 本 病 的 首发 症 
状 。 此 病 多 长 期 绵 豆 ， 有 自 愈 倾向 。 

病因 病理 : 因 带 状 疱疹 病毒 感染 侵犯 第 册 
颅 神经 的 膝 状 神经 节 所 致 PWX 颅 神经 的 
周围 神经 也 有 受累 。 

眼 部 特征 : RISALA 4 BEREN H 
少 ， 受 累 侧 角膜 反射 消失 。 

全 身 特征 : 

1. 耳 部 剧 痛 ， 严 重 时 可 感觉 枕 、 颈 部 疼 
M. MAGE. HEG, BE. 

2 外 耳 及 口腔 粘膜 有 带 状 疱疹 损害 ， 可 
KE I ME, UTE. 

3. 面神经 麻痹, 颜面 部 麻木 , 深部 感觉 减 
退 或 消失 。 

4. ERME, OED EN 2/3 味觉 消 
失 。 

治疗 : 

1. 抗 病毒 治疗 。 

2. 中 药 治疗 。 

3. 止痛 镇 静 剂 。 

Hunter 综合 征 

译名 : TRAE 

别名 : @D 粘 多 糖 沉积 病 工 型 (Mucopolysa- 
ccharidosis I Type); OMERI NML: 
图 磺 基 艾 杜 糖 醋酸 硫酸 脂 酶 缺乏 综合 征 (旧称 
为 轻型 Hurler 综合 征 或 Hurler-Hunter 综合 
征 ); OMps— I ; @ 艾 杜 糖 醛 酸 硫酸 脂 酶 缺乏 
综合 征 。 


眼 综合 征 
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概要 : 1917 年 奥地利 儿科 医师 Hunter Å 
报 本 病 ，1942 年 Woltf 提出 本 病 为 性 连锁 隐 
性 遗传 ，1966 年 Matalon、1973 年 Bach 分 别 
发 现 沉积 物质 与 酶 缺陷 种 类 。 本 征 特征 为 侏 
俩 ,关节 僵硬 ， 肝 脾 肿 大 ,视网膜 变性 及 滴水 
样 面容 。2 一 6 岁 开始 发 病 。 

病因 病理 : 性 连锁 隐 性 遗传 , 由 于 硫酸 艾 
杜 糖 硫酸 酶 缺陷 , 使 粘 多 糖 代谢 障碍 所 致 。 在 
患者 母亲 的 (50% 以 上 ) 纤维 细胞 中 可 发 现 粘 
多 糖 积聚 。 病 理 同 Hurler 综合 征 。 | 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 , 夜 盲 , 视野 缩小 . 幼 时 角膜 
清亮 ， 但 随 着 年 龄 增长 角膜 混浊 ， 逐 渐 发 展 ， 
角膜 实质 有 少量 异常 粘 多 糖 物质 沉积 ,大 量 积 
存 于 角膜 内 皮 、 虹 膜 及 睫 状 体 上 皮 结 构 和 增 厚 
的 巩膜 ,用 电子 显微镜 检查 可 见 角膜 实质 层 轻 
微 混 染 ， 周 边 部 前 弹力 膜 缺损 或 辟 裂 。 

2. 视网膜 色素 变性 ， 视 网 膜 血管 狭窄 和 
中 心 部 脉络 膜 血管 硬化 ， 视 乳头 色泽 苍白 。 

3. 夜 盲 ， 暗 适应 和 视网膜 电流 图 反应 低 
或 消失 。E O G 无 反应 GERK), CARRA 
出 ， 双 眼 距离 过 远 的 报道 。 

全 身 特征 : 

1. 早期 发 育 正常 ， 生 后 第 二 年 开始 出 现 
智力 低下 ， 有 典型 面容 , 头 部 增 大 ， 前额 和 矢 
状 缝 突出 ， 短 颈 ， 侏 侍 。 

2. FRK. BØN» TURTE. 

3. 关节 僵硬 , 肘 膝 部 明显 , 后 胸部 及 肩 部 
皮肤 有 结 节 性 改变 。 

4. 实验 室 检查 : 尿 中 有 大 量 酸性 粘 多 糖 ， 
其 余 同 Hurler 综合 征 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 预 后 不 良 ,多 因 呼 吸 
道 感染 和 心力 衰竭 ， 于 10 岁 左 右 死亡 。 但 轻 | 
症 者 可 活 至 40 岁 以 上 。 


综合 征 


译名 : 胡 尔 勒 综合 征 
MA: OMEGN IA (Mu- 


Hurler 


copolysacc-haridosis I Type): @ 粘 多 糖 病 1 8 
型 ;@ 粘 多 糖 ! 型 综合 征 ;@ 多 发 性 成 骨 不 全 ; 
回 多 发 性 骨 发 育 不 良 综合 征 ;@ 软 骨 一 骨 营 养 
不 良 ; @ 脂 肪 软骨 营养 不 良 综合 征 ; @a 一 [一 
艾 社 糖苷 酶 缺乏 H) 综合 征 ; ORARAA: 人 
怪 面 形 病 ; DHurler 病 ; @DHunter-Hurler 综合 
征 ; BPfaundler-Hurler 综合 征 ; @Sheldon-El- 
lis 综合 征 ; (Thompson 综合 征 ; OM PSH 
综合 征 。 

概要 : 1900 年 Thompson 首 报 本 病 , 1917 
年 Hunt 报告 了 一 对 同胞 病例 , 1919 年 奥地利 
儿科 医师 Hurler 又 报道 了 2 例 并 详 加 描述 : 
指出 该 类 患者 的 面容 丑陋 , 类 似 怪 物 , 角膜 混 
W. 智力 减退 。1952 年 Brante、1971 年 Mu- 
talon 分 别 发 现 沉积 物 及 酶 缺陷 种 类 。1957 年 
Derfman 发 现 尿 内 粘 多 糖 增 多 , MT AER) 
原因 是 酸性 粘 多 糖 代谢 异常 .后 经 许多 学 者 研 
究 , 查 明 粘 多 糖 代谢 障碍 的 原因 是 酶 缺乏 国 
外 报道 很 多 ， 约 为 1 : 50 000 KJK. BA 
1960 年 已 有 学 者 报道 。 本 病 特 征 为 角膜 混浊 ， 
肝 牌 肿 大 , 侏儒 及 怪 面 形 。 呈 家 族 性 散在 性 发 
W ERTL, RAHIT. 

病因 病理 : 为 常 染 色 体 隐 性 遗传 ， 由 于 
"一 左旋 艾 杜 精 醛 酸 酶 缺陷 ， 使 溶 酶 体 不 能 分 
解 粘 多 糖 物质 , 造成 组 织 内 粘 多 糖 沉积 , 病理 
所 见 心脏 瓣膜 、 脑 膜 、 角 膜 、 筋 膜 、 软 骨 、 肌 
腿 的 细胞 内 粘 多 糖 沉 积 , 肝 细 胞 旦 弥漫 性 稀 琉 
的 空 泡 形成 , 脑 内 含 异 常 脂 质 小 体 。 病理 解剖 
见 心脏 肥大 、 肝 有 牌 肿 大 ,坚韧 ， 旦 灰色 。 心 内 
BG RR RØE. GENET KE 
ER. MAE. SAMSET X. 

眼 部 特征 : 

1. 角膜 混浊 是 本 病 的 特点 ， 出 生 后 角膜 
即 旺 进行 性 混浊 ,从 弥漫 性 雾 浊 进展 到 牛乳 样 
混浊 ,裂隙 灯 检 查 见 角膜 上 皮下 至 实质 层 呈 类 
脂 样 浸润 .前 弹力 膜 消失 ,但 后 弹力 区 不 破裂 、 
无 新 生 血管 。 有 人 认为 角膜 混浊 乃 由 于 角膜 上 
皮 基底 层 有 空 泡 形成 . 粘 多 糖 沉积 在 细胞 内 所 
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甫 1 各 种 不 同类 型 粘 多 糖 沉 积 病 的 特点 
[ 类 型 名 称 跟 部 特征 全 身 特 征 RARE ETET 
MPS I 型 角膜 混浊 呈 屯 白 | ERLØBER. | 硫酸 软骨 素 B 
a 一 L 艾 杜 糖苷 酶 色 视网膜 色素 变 。 | FRK HA 硫酸 类 肝素 | Reilly 颗粒 有 
KE HD AE 性 
Hurler 综合 征 i 
MPS I 型 角膜 轻 度 混浊 , 实 | 智力 正常 . 怪 面 硫酸 软骨 素 B | Reilly 颗粒 有 
硫 基 艾 杜 糖 醛 酸 硫 。 | 质 层 粘 多 糖 沉积 ， | E FRF 硫酸 类 肝素 
酸 脂 酶 缺乏 综合 征 ; | 视网膜 色素 变性 | 肿 大 , 较 ! 型 为 轻 
Hunter 综合 征 
MPS 18 角膜 透明 严重 精神 发 育 不 T 硫酸 乙酰 Reilly 颗粒 有 
肝素 尿 综合 征 ; 视网膜 色素 变性 | 全 ,面容 轻 度 改 肝素 
Sanfilippo 综合 征 ; E, HERRE. 
Sanfilippo-Good 轻 度 肝 脾 肿 大 
综合 征 
MPS N 型 角膜 混浊 ,可 智力 正常 或 轻 度 硫酸 角质 素 Reilly 颗粒 少 
离心 骨 软 骨 发 育 能 有 视网膜 色 障碍 ,明显 侏儒， 
不 良 综合 征 ; KE 肝 牌 肿 大 ， 
Morguio 综合 征 ; RARE, 
P A 为 (1) 和 (2) 的 中 
Brailsford-Morguio ni 
综合 征 
MPS V 型 进行 性 角膜 混 智力 正常 , 轻 度 硫酸 软骨 素 B | Reilly 颗粒 少 
Scheie 综合 征 ; 浊 , 色 素性 视 骨 变 形 , 肝 肿 硫酸 类 肝素 
Spat-Hurler 网 膜 炎 KHR 
综合 征 
MPS MI 型 视力 障碍 ,角膜 智力 正常 , 脑 积 水 | 硫酸 软骨 素 B | Reilly 颗粒 有 
芳香 硫酸 脂 酶 B 混浊 ,视神经 (个 例 ) ,身材 短 
缺乏 综合 征 ; ET NRBR 
N- ZRELA 音 ,胸骨 突出 ， 
胺 4 一 硫酸 脂 酶 缺乏 BEER 
合 1Maroteaux- 
Lamy 综合 征 


2 双眼 眶 距 增 宽 ， 内 斜视 ， 轻 度 上 瞪 下 
垂 ， 眼 险 增 厚 肿 胀 ， 眼 球 突出 ， 牛 眼 〈 不 多 
见 )， 巨 大 角膜 。 先 天 性 白内障 ， 青 光 眼 OD 
见 ) 。 

3. 视网膜 色素 变性 ， 视 乳头 水 肿 、 充 血 ， 
视神经 萎缩 ,黄斑 部 水 肿 , 中 心 凹 光 反 射 消失 ， 
视网膜 脉络 膜 变性 ， 视 网 膜 脱离 ， 夜 言 、 暗 适 
应 差 。ERG 反应 低 于 正常 。 

全 身 特征 : 患者 出 生 时 发 育 正常 , 六 个 月 
后 , 渐 表 现 出 智力 发 育 障碍 , 生长 迟缓 , BE 
胖 型 或 侏儒 状态 ， 并 易 发 生 感染 , 常 出 现 心力 
衰竭 而 死亡 。 其 主要 表现 有 : 


1. 面容 奇特 而 丑陋 ， 额 部 隆起 呈 舟 状 头 
或 脑 积 水 ， 低 鼻梁 ， 宽 鼻翼 ， 浓 眉 ， 厚 唇 ， 牙 
齿 稀 少 ， 舌 大 ， 短 颈 ， 外 观 酷似 怪物 承 溜 状 ， 
胸廓 变形 ， 冰 椎 后 突 。 手 宽 指 短 ， 关 节 伪 硬 。 

2. 80% 有 肝 脾 肿 大 , 但 肝 功能 多 正常 , 腹 
股 沟 疝 、 重 听 、 心 血管 病变 。 心 脏 可 有 杂音 ， 
时 有 肺动脉 高 压 或 心绞痛 。 

3. 中 性 粒 细胞 和 淋巴 细胞 中 可 见 深 紫 色 
大 小 形态 不 一 的 AMPS 颗粒 ， 偶 尔 在 白细胞 
中 有 Reilly 氏 小 体 之 异常 颗粒 , 对 本 征 具 有 一 
定 诊断 意义 尿 中 有 大 量 酸 性 粘 多 糖 
(AMPS), 可 为 正常 人 的 10 få. 皮肤 活检 , 可 


眼 综合 征 
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见 细胞 内 有 AMPS 颗粒 沉积 。 

5.X 线 示 上 肢 的 骨干 粗 而 短 ， 胸 廓 畸形 ， 
PELEM, 1 一 2 NÆRARE: BØN. 
颅骨 窟 隆 部 增 厚 , 额 窦 缺 如 , 蝶 鞍 扩大 、 变 浅 。 
前 额 突出 , 颌 及 牙齿 侧 移 ， 牙 囊肿 。 本 病根 据 
Gillo (1965) 分 为 五 型 :1 Hurler; 1 型 
Hunter; E% Sanfilippo; N 型 Morquio; V 型 

1 Scheie。 以 后 又 有 人 将 Maroteaux-Lamg HA 
, NK. 

鉴别 诊断 :鉴别 及 其 他 粘 多 糖 代谢 异常 病 
的 特点 可 参见 附 表 1 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 , 输 白 细胞 或 血浆 可 暂 
时 缓解 。 

Hutchinson I 综合 征 

译名 : 赫 次 森 概要 综合 征 1 型 

别名 : @D 老 年 性 点 状 脉络 脉 炎 ; @Tay 氏 
脉络 膜 炎 。 

概要 : 主要 特征 为 视力 进行 性 减退 ,老年 
期 发 病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 常 染色 体 显 
性 遗传 。 

眼 部 特征 : 视力 逐渐 进行 性 减退 , 眼底 检 
查 见 视网膜 黄斑 部 及 其 周围 有 大 的 胶 样 沉着 
物 ， 脉络膜 点 状 炎 性 改变 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 : 无 特效 疗法 ， 对 症 处 理 。 


综合 征 


译名 : 赫 次 森 综合 征 1 型 

别名 : 四 先天 性 梅毒 角膜 炎 综 合 征 ; @ 先 
天 性 梅毒 综合 征 ; OFM MEAR 
Hutchinson 牙 综合 征 ; @Hutchinson 症 ; @ 先 
天 性 梅 素 三 联 症 。 

概要 : 1859 年 英国 医师 Hutchinson 首 报 
本 病 , 指出 Hutchinson 牙齿 、 角 膜 混 浊 和 听 神 
经 耳 压 是 先天 性 梅毒 的 三 大 特征 .这 三 大 主 征 


Hutchinson I 


对 先天 性 梅毒 的 诊断 具有 重要 意义 .多 发 生 于 
5 一 20 岁 青 少年 ， 目 前 国内 已 极 罕见 。 

病因 病理 ， 患 儿 父母 患 梅毒 所 致 。 

RERE: 

1. 典型 的 特征 为 实质 性 角膜 炎 。 双 眼 先 
后 受 侵 ， 急 性 发 病 ， 视 力 减 退 ， 有 刺激 症状 ， 
AHA. REM. 

2. 角膜 浸润 先 起 于 一 点 并 逐渐 扩大 ， 多 
发 展 为 灰白 色 全 角膜 混浊 ， 多 位 于 角膜 的 深 
层 , 角膜 上 皮 水 肿 ， 可 有 水 泡 形成 ,角膜 边缘 
因 水 肿 呈 隆起 状 ,角膜 缘 的 深层 血管 向 角膜 中 
央 伸 人 , 旺 典型 的 毛 刷 状 , 直 而 平行 不 相 吻 合 ， 
可 持续 十 年 之 久 , 终 则 硬化 .严重 者 可 以 致 育 ， 
由 于 角膜 水 肿 发 暗 ,失去 光泽 , 极 似 毛 玻 璃 状 。 

3. 炎症 高 峰 期 经 历 约 2 一 4 个 月 ， 即 进入 
退行 期 。 混浊 首 先 由 角膜 边缘 消退 ,角膜 逐渐 
恢复 透明 , 但 遗留 毛 刷 状 血管 . 退行 期 需 半年 
甚至 一 年 或 更 长 时 间 方 能 终止 。 

4. 虹膜 肝 状 体 炎 为 常见 并 发 症 ， 重 者 可 
有 虹膜 后 粘连 。 由 于 虹膜 受累 ， 可 引起 瞳孔 变 
Ål FL FLERE SM. FEDA 
留 虹膜 萎缩 及 眼球 萎缩 ,发 病 期 间 眼 压 一 般 较 
低 , 有 些 患者 伴 有 视网膜 脉络 膜 炎 症 。 如 治疗 
及 时 , 眼 部 症状 预后 较 好 , KG MEG 
复 有 用 视力 。 

全 身 症状 : 

1. Hutchinson 牙齿 ,牙齿 的 变化 不 发 生 于 
乳 此 ,而 发 生 于 第 二 造 齿 期 ， 多 于 7 岁 左右 形 
成 . 牙齿 排列 不 整 ， 呈 特殊 的 半月 状 ， 以 上 下 
ME TATT, FØRE, K 
污 而 无 光泽 。 

2. 听力 障碍 , 可 有 听力 迟钝、 重 听 , 甚至 
HR, ARE AT: 内 耳 性 听力 障碍 
出 现 率 为 1/3， 主 要 由 内 耳 炎 症 引 起 内 耳 弥漫 
HEK, 骨 质 增生 , 听 神 经 受 损 所 致 。 如 蜗牛 
| 窝 受累 ,可 有 耳鸣 、 耳 痛 , 继而 出 现 耳 区 ,如 
| 果 迷 路 受 损 还 可 引起 眩 学 和 平衡 功能 障碍 。 
3. 血清 康 华氏 反应 阳性 。 
| 治疗 : 针对 病因 进行 治疗 , 如 系统 的 抗 梅 
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治疗 , 皮质 类 固 醇 激素 , 青霉素 80 万 单位 , 每 
日 四 次 ,肌肉 注射 ,一 疗程 不 少 于 600 万 单位 。 
可 迅速 改善 症状 ,并 可 控制 病情 发 展 .可 滴 用 ， 
也 可 球 结膜 下 注射 。1% 阿 托 品 散 瞳 ，0. 5% 
可 的 松 点 眼 、 角膜 中 央 遗 留 混浊 白班, 经 二 年 
治疗 无 效 者 , 可 行 角膜 移植 术 , 牙齿 可 行 矫正 
治疗 ,中 药 治 疗 ,早期 急 宜 清除 肝 经 湿热 毒 邪 ， 
FETE MEG 


Hutchinson-Gilford 综合 征 


译名 : 赫 一 吉 综 合 征 

别名 : @ 早 期 衰老 综合 征 ; @ 早 老 症 ; © 
早老 病 ; OP HØRTE: 回 早老 矮小 病 ; OGII- 
ford 综合 征 ; @Souques-charcot 综合 征 。 

概要 :1886 年 Hutchinson 首 报 本 病 ,1904 
年 Gilford 对 Hutchinson 报道 的 两 例 病例 进行 
了 研究 ,并 命名 为 “早老 症 ”。1971 年 , Danes 
报道 提出 本 征 患者 皮肤 的 成 纤维 细胞 的 增殖 、 
细胞 分 裂 能 力 、DNA 合成 能 力 等 明显 低 于 正 
常人 ，1973 4 Singal 等 对 两 名 本 征 患 儿 的 淋 
巴 细胞 和 成 纤维 细胞 的 HL 一 A 抗原 进行 调 
查 研究 ,结果 发 现 患 儿 与 健康 小 儿 的 淋巴 细胞 
的 本 抗原 并 无 明显 差别 。 国 内 1981 年 王 开 伯 
报告 1 例 ,特征 为 侏儒 、 小 头 ， 皮 肤 及 皮下 脂 
BÆR, MULL. HEFEI SHAKER 
儿童 期 发 病 。 

病因 病理 :原因 未 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
与 先天 性 代谢 缺陷 、 内 胚层 发 育 不 全 有 关 . 主 
要 病变 在 结缔 组 织 的 缺陷 。 病 理 见 皮 下 脂肪 缺 
Z, 心肌 局 限 性 纤维 化 和 坏死 , 主动 脉 和 冠状 
动脉 有 粥 样 动脉 硬化 改变 。 肾 脏 也 有 硬化 改 
变 。 

眼 部 特征 : 眼球 小 , 眉毛 和 睫毛 缺 如 ,小 


角膜 ,先天 性 白内障 ,部 分 患者 有 视网膜 变性 。| 


全 身 特征 : 

1. 患 儿 出 生 后 不 久 ， 逐 渐 表现 出 生长 发 
育 缓慢 、 身 材 矮小 , 体重 下 降 . 头面 比例 失调 。 

2. 患 儿 具 有 特殊 的 外 观 , BRRR FE 


Mih “AMER” HEFAHR. SHK. 
头发 脱落 ， 颅 盖 薄 , HAR, FØREREN 
全 ,鼻尖 呈 钩 状 , ER, 乳 齿 和 恒 齿 生长 缓慢 ， 
挤 在 一 起 ， 齿 缺少 。 

3. 胸廓 小 , 四 肢 纤细 ， 售 外 翻 ,慢性 关节 
炎 及 关节 畸形 , 全 身 毛 发 稀少 , 皮肤 萎缩 并 变 
HER RZA. 可 有 散在 色素 沉着 ， 肌肉 
发 育 不 良 。 皮 下 脂肪 减少 。 

4. 生殖 器 发 育 不 全 ， 性 腺 机 能 减退 。 

5 因 进 行 性 老化 ， 所 以 提早 发 生 心血 管 
变化 , 冠状 动脉 血管 粥 样 硬化 , 可 有 心肌 梗塞 
的 症状 ， 血 脂 增加 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 可 试用 多 种 维生素 和 
降 血脂 药物 。 适 当 控 制 饮 食 ， 预 后 差 ， 一般 于 
10 一 20 岁 死亡 ， 死 因 多 是 心肌 梗塞 和 脑 血管 
病变 。 

Hydrostatic Pressure ”综合 征 

译名 : 流体 静 力 庄 综合 征 

别名 :GD 负 加 速 综合 征 (Negatvie accelera 
tion Syndrome) ; @) 超 音速 跳伞 综合 征 (Super 
sonic bailout Syndrome) 。 

概要 : 本 征 主要 特点 为 精神 混乱 , 暂时 性 
视力 丧失 及 视网膜 出 血 。 

病因 病理 : 当 超 音速 跳伞 时 , 血管 内 压力 
迅速 增高 ， 使 血液 涌 和 飞行 员 的 脑 部 及 眼眶 
中 , 而 造成 小 动脉 痉挛 和 出 血 。 液体 静 力 压 逢 
高 。 

眼 部 特征 : 暂时 性 视力 模糊 ( 偶 有 持续 较 
久 者 )， 眼 脸 浴血 斑 ， 眼 眶 周围 水 肿 ， 球 结膜 
下 出 血 。 视 网 膜 渗 出 ,散在 点 状 或 火焰 状 出 血 ， 
小 动脉 痉挛 。 

全 身 特征 : 

1. 精神 混乱 。 

2. 持续 数 天 的 休克 。 

3. 可 能 发 生 内 脏 器 官 穿 孔 。 

治疗 : 抗 休克 治疗 及 对 症 处 理 。 


眼 综合 征 
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Hyperviscosity 综合 征 

译名 : 高 粘度 综合 征 

别名 : 中 高 粘 灌 度 综合 征 ; @ 血 液 流 变性 
综合 征 。 

概要 : 指 伴 以 血浆 蛋白 质 异常 的 血浆 粘 稠 
度 明 显 增加 而 引起 血液 流 变 学 抵抗 增加 所 致 
的 一 组 病症 。1965 年 Fahey 首先 提出 高 粘度 
综合 征 与 高 粘 稠度 综合 征 雷同 ,有 时 往往 归 为 
一 类 。 

病因 病理 :本 征 主要 由 血浆 蛋白 质 异常 所 
致 , 多 见于 原 发 性 巨 球 蛋白 血 症 、 多 发 性 骨髓 
瘤 、 类 风湿 性 关节 炎 等 疾病 。 另 外 尚 可 由 血 细 
胞 压 积 增加 、 血 浆 粘度 增加 、 红 细胞 间 育 集 性 
增加 等 原因 所 致 。 

眼 部 特征 ， 

1. 复 视 、 视 力 障碍 : 由 于 血 粘 稠度 增加 ， 
血 流 变 慢 ， 营 养 成 分 供应 不 足 ， 小 血栓 形成 ， 
微 循环 障碍 等 , 使 眼 局 部 神经 、 肌 肉 出 现 麻痹 
所 引起 。 

2. 由 于 血液 灌流 使 球 结膜 下 静脉 和 视 网 
膜 静脉 充盈 曲张 , 并 可 有 出 血 及 渗 出 , 严重 者 
可 使 视 乳 头 水 肿 , 部 分 患者 可 由 于 中 枢 神 经 功 
能 受累 而 出 现 眼球 震 辣 。 

全 身 特征 : 

1. 神经 系统 症状 : 如 头晕 、 听力 障碍 , 运 
动 失调 ， 耳 鸣 ， 全 身 乏 力 ， 食 欲 不 振 等 症状 。 

2. 心血 管 系统 可 出 现 心 功能 不 全 及 末 稍 
循环 障碍 所 致 的 雷诺 氏 现象 。 

3. 皮肤 粘膜 溃疡 ， 肾 功能 衰竭. 

4. 贫血 、 出 血 等 . 血浆 蛋白 测定 、 电泳 分 
析 及 免疫 球 蛋白 测定 可 发 现 异常 蛋白 成 分 增 
加 ， 血 流 变 学 检查 ， 可 发 现 血 粘度 增加 。 

治疗 : 

1. 可 采用 低 分 子 右 旋 糖 本 静脉 输入 ， 以 
稀释 血液 ， 使 器 官 血 流量 增加 ， 改 善 微 循环 ， 
巨 球 蛋白 血 症 患 者 可 行 血清 清除 术 . 对 真性 红 
细胞 增多 症 患 者 可 行 静 脉 放血 。 


2. 纠正 脱水 及 治疗 原 发 病 也 是 必要 的 治 
疗 措施 。 对 视网膜 、 玻璃 体 出 血 者 ,一 般 给 予 
20% 安 妥 碘 2ml， 肌 肉 注射 ， 日 一 次 。 或 透明 
质 酸 酶 750 一 1500 单位 ， 加 入 2% 利 多 卡 因 
0. 2ml, RASER DEKT 
HFR. 
Hypothalamic Carrefour 综合 征 

译名 : 下 丘脑 性 交叉 综合 征 

别名 : 四 十 字 交 叉 一 下 丘脑 综合 征 ; OF 
丘脑 一 十 字 交 叉 综合 征 。 

概要 : 本 征 常见 于 女性 高 血压 患者 , 起 病 
RR, FARR. 

病因 病理 ， 病 因 不 明 。 

眼 部 特征 ， 视 力 丧 失 。 

全 身 特征 : ， 

1. 高 血压 ， 半 侧 肢 体 麻木 ， 偏 次 。 

2. 失 用 症 ， 实 体 觉 缺 失 ， 协 同 不 能 。 

鉴别 诊断 : 本 征 应 与 Dejerine-Roussy ( 丘 
脑 综 合 征 ) 及 其 他 小 脑 性 共 济 失调 综合 征 相 鉴 
别 ， 

治疗 : 对 症 处 置 ， 易 于 逐渐 恢复 ， 预 后 示 
病情 而 定 。 


Idiotid Familialis Amaurotica 


译名 ， KRERRERR 

别名 : OLEG OG KER 
网 膜 类 脂 神经 元 性 遗传 变性 ;@ 神 经 节 苷 脂 沉 
积 病 ，@@ 神 经 节 并 脂 沉 积 综合 征 ，@GM; 型 
神经 节 苷 脂 病 ; @ 视 网 膜 退行 性 病变 ; @ 脑 一 
网 膜 变性 ; 多 大 脑 黄斑 变性 ; @ 大 脑 黄斑 变性 
综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特征 为 智力 发 育 迟钝, 进 
行 性 肌 无 力 及 双眼 视力 障碍 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 。 
病理 改变 主要 包括 视网膜 在 内 的 中 枢 神经 系 
统 神经 节 细胞 有 类 脂 质变 性 。 
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临床 上 根据 发 病 年 龄 分 为 先天 型 、 要 儿 
型 、 晚 期 婴儿 型 、 少 年 型 和 成 人 型 五 型 (本 书 
另 有 专 章 )。 


Incipient Prechiasmal Optic 
Nerve Compression ”综合 征 

译名 : 早期 视 交叉 前 视神经 压迫 综合 征 

别名 : 中 视 交 叉 前 压迫 综合 征 ; @ 视 交叉 
前 压迫 性 病变 综合 征 。 

概要 : 本 征 常 为 单 侧 受累 , 主要 特征 为 渐 
进 性 视力 减退 。 

病因 病理 ,由 于 视 交叉 前 肿瘤 或 其 他 病变 
逐渐 压迫 视神经 所 致 ,有 人 认为 腺 瘤 及 颈 动脉 
血管 瘤 可 能 是 引起 本 病 的 原因 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 逐渐 减退 , 色觉 障碍 , 单 侧 视野 进 
行 性 缺损 ,Marcus Gunn 瞳孔 征 〈 传 人 机 能 缺 
陷 ) 阳性 ， 视 神经 受 压 而 萎缩 。 

2. 早期 进行 视神经 孔 X 线 连续 断层 摄 
片 , 视 交叉 前 池 充 气 断层 造影 和 CT 扫描 可 明 
确诊 断 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 :主要 为 脑 神经 外 科 手术 去 除 压迫 性 
病变 ， 如 早期 诊断 和 手术 视 功能 可 有 人 恢复。 

Iridocorneal Endothelial ”综合 征 

译名 : 虹膜 角膜 内 皮 综 合 征 

概要 : 1903 年 Hamrs 发 现 有 虹膜 萎缩 与 
虹膜 裂孔 的 单 侧 青光眼 ,命名 为 原 发 性 进行 性 
虹膜 萎缩 ,后 经 许多 学 者 研究 认为 本 病 的 原 发 
性 损害 不 是 虹膜 净 缩 , 故 又 改称 为 进行 性 虹膜 
萎缩 。1956 年 Chandler 描述 了 另 一 类 似 的 综 
合 征 ,不 同 之 处 在 于 角膜 内 皮 缺 陷 , 角膜 水 肿 、 
瞳孔 异 位 和 轻 度 虹 膜 净 缩 ,而 虹膜 上 皮层 相对 
完整 ， 没 有 虹膜 裂孔 ， 这 一 类 病征 被 称 为 
Chandler 综合 征 .1969 年 Cogan-Reese 也 描述 


| 了 一 组 与 此 相似 的 疾病 ,虹膜 表面 有 色素 小 结 
节 , 虹膜 周边 前 粘连 , 被 称 为 虹膜 诗 综合 征 或 
Cogan 一 Reese 综合 征 , 1983 4 Kolker 等 人 认 
ARERR E 原 发 性 虹膜 萎缩 和 Chandler 
综合 征 为 同一 疾病 的 不 同 表 现 。Yanoff 首先 
提议 用 虹膜 角膜 内 皮 综 合 征 命名 , 现 已 得 到 公 
认 。1985 年 国内 刘 子 严 、 邓 慧 娟 进行 了 报道 ， 
但 至 今 数目 较 少 . 本 特征 为 视力 减退 , 角膜 内 
皮 增 生 , 虹膜 基质 异常 和 单 侧 断 发 青光眼 ,多 
发 生 在 中 年 人 ， 女 性 多 于 男性 ， 

病因 病理 : 病因 尚未 明确 , 基本 缺陷 是 原 
发 性 角膜 内 皮 细 胞 异常 。 最 近 ，, 在 神经 晴 细 胞 
分 化 学 说 的 基础 上 提出 了 与 胚胎 来 源 有 关 的 
虹膜 角膜 内 皮 综合 征 病因 学 , 即 角膜 内 皮层 中 
一 种 神经 量 细 胞 亚 群发 生 异 常 增殖 ,这 种 变化 
在 出 生 早期 便 可 开始 .病理 可 见 角膜 内 皮 细胞 
大 小 、 形 态 与 密度 均 有 改变 , 绍 胞 可 旦 盘 状 或 
半圆 形 增 大 , 缺乏 均匀 一 致 的 多 边 六 角形 , 细 
胞 数目 明显 减少 。 

眼 部 特征 : 

1. 患者 多 为 单眼 发 病 、 最 常见 的 症状 是 
眼 部 疼痛 和 视力 下 降 , 最 常见 的 体征 是 角膜 内 
皮 的 改变 及 角膜 水 肿 ， 但 其 程度 有 较 大 差异 ， 
在 进行 性 虹膜 萎缩 的 病例 中 其 表现 程度 较 轻 ， 
在 Chandler 综合 征 中 则 较 重 。 

2. 前 房改 变 : 可 见 伸展 到 Schwalbe 线 或 
Schwalbe 线 前 的 周边 虹膜 前 粘连 ， 粘 连 逐 渐 
ME, 主要 位 于 瞳孔 变形 的 方向 , 在 进行 性 虹 
膜 萎缩 的 病例 ， 粘 连 可 广泛 扩散 ， 累 及 房 角 ， 
使 眼 压 升 高 ， 易 误诊 为 原 发 性 闭 角 青 光 眼 。 

3. 虹膜 异常 改变 : 虹膜 基质 萎缩 、 裂 孔 、 
程度 不 等 的 瞳孔 异 位 和 色素 膜 外 翻 。 

4. Chandler 综合 征 与 原 发 性 虹膜 萎缩 、 虹 
膜 色 素 姜 综 合 征 三 者 的 共同 特点 为 :角膜 内 
皮 异 常 和 水 肿 . @ 虹 膜 和 房 角 的 改变 。 图 合并 
青光眼 。 三 种 疾病 不 同 点 为 : ORRELRE 
缩 : 进行 性 虹膜 萎缩 。 虹 膜 有 裂孔 ,瞳孔 移 位 
明显 . @Chandler 综合 征 : 虹膜 轻 度 萎缩 。 MÅ 
孔 异 位 轻微 或 无 异 位 .角膜 后 具有 特殊 的 细小 
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ARE. SALES AE: 虹膜 有 结 节 性 或 弥 
漫 性 色素 病变 。 

鉴别 诊断 : 本 征 应 与 原 发 性 青光眼 相 鉴 
别 , 其 鉴别 要 点 为 原 发 性 团 角 青光眼 经 治疗 眼 
压 恢复 正常 后 角膜 水 肿 也 随 之 消失 ,而 本 症 在 
眼 压 控制 后 , 角膜 水 肿 依然 存在 , 用 激素 治疗 
则 能 迅速 改变 眼 部 症状 。 

治疗 : 目前 对 本 病 只 是 对 症 治疗 , 主要 是 
消除 角膜 水 肿 和 控制 眼 压 以 阻止 视 功能 的 进 
行 性 损害 , 早期 药物 治疗 效果 尚好 , 抗 青光眼 
手术 对 防止 进行 性 实质 性 虹膜 萎缩 有 一 定 疗 
效 , 对 Chandler 综合 征 效果 较 差 , 因 手 术 本 身 
可 加 重 内 皮 细胞 的 损害 , 故 不 提倡 手术 . 为 防 
止 大 泡 性 角膜 炎 可 戴 软 性 接触 镜 。 角 膜 水 肿 
严重 者 可 行 穿 透 性 角膜 移植 术 。 激 素 治疗 也 有 
一 定 疗效 。 


Iris Dysplasia-Hypertelorism- 


Psychomotor Retardation ”综合 征 

译名 :虹膜 发 育 不 良 一 两 眼 分 离 过 远 一 精 
神 运动 迟钝 综合 征 

别名 :虹膜 发 育 不 良 一 双眼 距 增 宽 一 精神 
运动 迟钝 综合 征 。 

ME: KERA Rieger 综合 征 的 某 些 党 
见 症状 , 但 仍 为 一 独立 疾病 . 主要 特征 为 两 眼 
分 离 过 远 ， 智 力 低下 及 精神 运动 迟缓 。 

病因 病理 : 常 染 色 体 显 性 遗传 , 不 能 排除 
性 连锁 显 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 双眼 眶 距 增 宽 ， MEWT, 虹 
膜 实质 层 发 育 不 良 , Schwalbe 线 显著 凸 出 , 虹 
膜 前 粘连 ， 瞳 孔 呈 梨 形 。 

全 身 特征 : 

1. 双 侧 或 单 侧 钥 关节 脱位 ， 肌 张力 减低 
及 关节 要 过 度 松弛 。 

2 精神 运动 迟缓 ， 智 商 数 低 。 

3 短 头 畸形 ， 面 部 异常 ， 上 颌 骨 发 育 不 
全 ， 听 力 减退 。 


4. X 线 示 蝶 鞍 扩 大 , 蛛网 膜 下 腔 和 脑室 系 
统 扩大 。 
治疗 ; 无 特殊 疗法 。 


综合 征 


译名 : 伊 耳 文 综合 征 

别名 : @ 前 玻璃 膜 综合 征 ; ORREK 
肿 ;@@ 玻 璃 状 体 综合 征 ;@Irvine-Gass 综合 征 。 

概要 :1953 年 lrvine 报告 本 病 ,1971 年 通 
过 萤 光 素 眼底 血管 造影 检查 ,证 实 视网膜 及 视 
乳头 毛细 血管 渗 漏 显著 。1975 4 Hitchings, 
1978 年 Jaffe 均 报告 白内障 厢 内 手术 后 黄斑 
部 春 样 水 肿 ， 发 病 率 为 15—47%4 1977 年 
Miyake 报告 高 达 77% 。 而 Francois 仅仅 依 病 
人 视力 减退 为 标准 时 ， 发 病 率 只 有 5A. 1978 
年 Jaffe 单纯 行囊 内 白内障 手术 500 例 ， 发 现 
视力 降 至 0. 5 者 为 2. 2%% ,而 行 枝 外 手术 植 人 
Binkhorst 4—48 A T. fh få (500 例 ) 时 ,视力 降 
至 0.5 者 ,只 有 1.4%。 这 说 明 与 手术 方法 有 
密切 关系 , 同时 也 说 明 , 荧光 素 血 管 造 影 检查 
所 见 发 病 率 远 高 于 普通 一 般 观察 之 结果 ,所 以 
眼科 医生 应 当 注 意 临 床 白内障 手术 摘除 后 , 当 
视力 矫正 不 佳 或 视力 下 降 时 ,应 考虑 到 眼底 黄 
斑 部 病变 。 

病因 病理 : 白内障 春 内 摘除 术 后 , 或 者 行 
针 拨 白内障 术 以 及 YAG BOGE BEBE TER 
易 并 发 玻璃 体 前 界 膜 破裂 ,而 出 现 黄斑 囊 样 水 
肿 〈Cystoid Macular Edema，CME)， 这 种 水 
肿 是 黄斑 部 毛细 血管 通 透 性 增强 的 直接 结果 ， 
而 真正 的 原因 尚 不 清楚 .有 人 认为 房 水 生物 毒 
性 复合 物 刺 激 〈 其 内 含有 前 列 腺 素 ) AAE 
意 到 ， 襄 内 术 后 眼球 运动 引起 玻璃 体 、 虹 膜 、 
房 水 运动 的 眼 内 丫 动 导致 视网膜 一 系列 损害 ， 
也 有 人 认为 手术 过 程 中 各 种 理化 因素 刺激 使 
色素 膜 释放 前 列 腺 素 , 还 有 人 认为 术 后 睫 状 体 
泵 机 制 被 搞 制 , 不 能 清除 前 列 腺 素 。 也 可 由 于 
术 中 强 光照 射 致 黄斑 部 损害 等 各 种 综合 因素 
所 造成 。 组 织 学 可 见 ， 组 织 间 辽 液体 积 蔷 ,， 液 
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体 在 神经 纤维 层 将 神经 纤维 分 离 ,使 细胞 液体 
大 量 积存 ， 黄 斑 部 表现 窜 样 改变 。 

眼 部 特征 : 

1. 白内障 手术 后 ， 视 网 膜 黄斑 部 窜 样 水 
肿 , 视力 不 提高 或 视力 减退 , 玻璃 体 混浊 , 玻 
璃 体 膜 自发 破裂 ， 玻 璃 体 与 创口 粘连 。 

2. 也 有 出 现 视神经 乳头 水 肿 ， 继 发 视 神 
BEM, MRD REEE, 裂孔 , 视 网 
膜 剥 离 ， 因 为 用 其 他 方法 不 能 观察 到 黄斑 病 
变 , 眼底 曹 光 血 管 造影 ， 在 乳头 周围 ， 黄斑 区 
草 光 渗 漏 昱 针尖 状 ， 扩 大 呈 放 射 状 或 花瓣 形 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 : 

1. 首先 考虑 预防 , 如 手术 选择 囊 外 术 式 ， 
人 工 晶体 选择 囊 红 内 植 人 固定 ,激光 要 反复 对 
准 焦距 。 

2 手术 过 程 要 稳 、 准 、 轻 \ 巧 , 一 旦 有 玻 
璃 体 脱出 ， 要 彻底 清除 ,以 免 日 后 对 黄斑 形成 
牵 拉 ， 

3. 术 前 术 后 眼 局 部 滴 用 1% 消炎 痛 《In- 
domethacin》 油 剂 点 眼 3 一 6 次 /日 ， 术 后 至 少 
三 个 月 ， 全 身 和 局 部 应 用 激素 。 

Jacobs (EC) ”综合 征 

译名 : 雅 各 布 综合 征 

别名 : DR MER RATE @ 眼 一 
生殖 咒 综 合 征 ，@ 眼 一 口腔 一 生殖 器 综合 征 ; 
DHE RB 缺乏 症 ; @ 核 黄 素 缺 乏 综合 征 。 

概要 :本 征 主要 特征 为 角 结膜 炎 , 口 腔 炎 、 
剥脱 性 阴 守 皮炎 。 

病因 : 主要 是 维生素 B Ba 与 其 他 B 族 维 
生 素 缺乏 ,或 与 长 期 抗生素 治疗 后 营养 失调 有 
关 。 

眼 部 特征 :视力 模糊 ， 营 养 不 良性 弱视 ， 
眼 干 燥 感 ,结膜 炎 ， 角膜 炎 ， 视神经 乳头 苍白 
EE 

全 身 特征 : 

1. 食欲 不 振 , 疲劳 乏力 , Ai BS. 


学 等 营养 不 良 的 表现 。 
2. 口角 炎 , 舌 炎 , 咽 及 软 脸 部 红 班 , 口腔 
类 粘膜 有 疼痛 性 小 省 病 ， 线 状 斑 。 
3. AREK, 色素 沉着 , 阴 于 剧烈 烧灼 感 
和 痉 痒 ， 伴 脱 悄 和 表 浅 样 沉 疡 。 
治疗 : 改善 饮食 , 多 吃 含 维生素 丰富 的 食 
品 及 蔬菜 ， 复 合 维生素 B 类 药物 ， 中 药 治疗 ， 
治疗 后 可 完全 人 恢复。 
Jacobsen-Brodwall 综合 征 
别名 : 四 眼 一 耳 一 肾 贫血 综合 征 ; OM 
耳 一 口 一 肾 一 红细胞 生成 障碍 综合 征 。 
概要 ，1974 4 Jacobsen-Brodwall 最 先 描 
述 本 征 ; 主要 特征 为 先天 性 红细胞 生成 减少 ， 
肾 发 育 异 常 ， 眼 部 病变 ， 牙 齿 异常 ， 听力 障碍 
等 。 
病因 病理 : 病因 不 清 , 有 人 认为 与 同型 合 
子 的 遗传 缺陷 或 先天 性 代谢 紊乱 有 关 , 病 理学 
检查 见 肾 发 育 不 全 ，Henle 祥 缺 如 ， 红 细胞 生 
成 障碍 。 组 织 学 检查 视神经 节 细 胞 有 进退 性 
变 。 
眼 部 特征 : 
1. 弱视 ,分 散 性 斜视 , 进行 性 视力 减退 直 
至 全 盲 。 
2. 虹膜 炎 ，, 继 发 性 青光眼 , 白内障 , 玻璃 
体 混浊 ,黄斑 轻 度 改 变 , 视 乳 头 鼻 侧 轻 度 水 肿 ， 
视网膜 出 血 和 渗 出 ， 视 神经 胶 质 瘤 。 
全 身 特征 : 
1. 听力 减退 , HAERE., 因 龋 齿 和 便 牙 
吸收 ， 使 牙齿 发 育 差 。 
2 MZ B5 ER FRERE 尿 液 
渗透 压低 。 腹 部 胶 痛 。 
3. 膝 外 翻 及 弓形 足 。 
4. 贫血 , 骨 钾 幼 红细胞 增多 , 脑 电 图 检查 
可 有 轻 度 脑 节 律 障碍 .脑室 造影 示 侧 脑室 和 第 
三 脑室 扩大 。 
BÅT: 内 科 对 症 治疗 。 预 后 差 。 
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Jacod ”综合 症 


译名 : 雅 各 德 综合 征 

别名 : DAMEN GLE DEMME 
合 征 ; OM BARR TRENE: OMRE 
部 一 蝶 骨 十 字 交 又 综合 征 ; OE BRER 
征 ; @Negrn-Jacod 综合 征 ; DSilvio-Negri 综 
RE: @Jacod 三 联 症 。 

概要 : 1921 年 Jacod 报道 了 本 征 , 其 特点 
为 眼 肌 麻 痹 ， 黑 腊 及 三 叉 神 经 痛 。 

病因 病理 ， 由 于 原 发 性 及 继 发 性 肿瘤 病 
变 , 侵 犯 颅 中 窝 中 部 海绵 窦 附 近 ,蔓延 至 贺 孔 ， 
PAFL EER, REI ~UR. 

眼 部 特征 : 单 侧 全 眼 肌 麻痹 , 第、N 、 
V1 颅 神经 麻痹 RE SLAEN RAEL 
上 称 Jacod 三 联 症 )， 视 神经 萎缩 ， 视 束 损害 。 

全 身 特征 : 

1. JE HER PU BER 
双 侧 淋巴 结 肿 大 。 

2. 鼻 咽 部 肿 物 及 肿瘤 引起 的 各 自 症状 。 

3. CT 检查 有 助 诊 断 。 

治疗 ， 神 经 外 科 治疗 肿瘤 。 


Jadassohn-Lewandowsky 


综合 征 


译名 : 雅 一 莱 综 合 征 

别名 : DÆRLE BD PERRA 
回 先天 性 厚 甲 综合 征 ; 图 先天 性 爪 甲 肥厚 
(Pachyonychia congenita) 。 

概要 ，1906 年 Jadassohn-Lewandowsky 
首 报 本 征 ; 国外 已 有 近 百 例 ， 国 内 也 有 10 例 
左右 报道 .主要 特征 为 先天 性 指甲 肥厚 ,手掌 、 
足 底 角 化 , 角膜 营养 不 良 。 出 生 时 或 婴儿 早期 
发 病 ，2 一 3 岁 时 掌 趾 出 现 角 化 过 度 。 

病因 病理 ， 为 低 外 显 率 常 染色 体 显 性 遗 
传 ，Pinkus 指出 是 由 于 甲板 远 端 甲 母 质 产生 


大 量 角 蛋 白 , 造成 厚 甲 的 表现 。 病 理 见 甲 床 过 
度 角 化 ， 甲 根 的 颗粒 层 呈 不 规则 增 厚 。 

眼 部 特征 : 患者 有 角膜 角 化 不 全 , MEE 
养 不 良 ,角膜 透明 度 差 , 故 患者 视力 常 受 影 响 ， 
有 时 还 可 出 现 散光 、 白 内 障 等 。 

全 身 特征 : 

1. 生 后 不 久 就 可 发 现 指 OD 甲 肥厚 , E 
色 , 甲 床 充满 黄色 角 化 物 , 并 且 甲 沟 部 有 明显 
的 炎症 变性 ,可 使 指甲 脱落 , 掌 趾 也 出 现 角 化 。 

2 面部 及 四 肢 有 灰 黑 色 角 化 性 丘疹 ， 粘 
膜 也 可 有 病变 ， 口 腔 粘 膜 白斑 最 常见 。 

3. Josph 将 本 征 分 为 三 个 类 型 ，! 型 : F 
足 对 称 性 角 化 过 度 伴 其 他 部 位 毛囊 角 化 病 ; 工 
型 : 除 ! 型 症状 外 尚 有 粘膜 白斑 ; 芷 型 : 除 具 
备 1 型 症状 外 ， 还 伴 有 角膜 角 化 不 良 。 

治疗 : 对 症 治疗 .对 厚 甲 可 用 醋 酮 浸泡 或 
40% 水 杨 酸 腐蚀 , 另外 可 辅 用 维生素 A ME, 
必要 者 可 行 外 科 手 术 ,但 拔 甲 后 ,再 生 仍 异 常 。 


Jefferson ”综合 征 


译名 : 泽 佛 胜 综合 征 

别名 : 破裂 孔 综合 征 ; DUMAS 
眼神 经 麻痹 综合 征 ; OWA k EMEA 
征 ; @@ 中 孔 综合 征 ， 加 后 孔 综合 征 。 

概要 :1938 年 Jefferson 首先 报告 , 主要 特 
征 为 偏 头 痛 ， 眶 周 疼痛 及 同 侧 偏 言 。 

病因 病理 : 先天 性 动脉 中 层 缺 失 , 使 颈 内 
动脉 发 生动 脉 瘤 . 也 可 见 动脉 粥 样 硬化 ,外伤 ， 


炎症 等 引起 。 

REHE: 

1. 单 侧 眼 球 运动 障碍 及 眼 外 肌 麻 痹 ， 轻 
度 眼 球 突出 , 眼眶 mM. JG PE RER 
FEM. 复 视 、 瞳孔 散 大 ,对 光 反 应 和 调节 反应 
消失 。 

2. 视 乳 头 水 肿 ， 视 神经 萎缩 ， 同 侧 偏 言 ， 
FRERE. 

全 身 特征 : 


1. 头痛 , 多 局 限于 额 部 , 亦 可 影响 整个 头 
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部 。 

2. 偏 头 痛 发 作 ， 常 位 于 额 部 和 村 部 。 

3. 精神 障碍 ， 假 性 脑膜 炎 -。 

4.X 线 检查 可 见 眶 上 裂 扩大 并 有 了 畸形 , 蝶 
鞍 前 床 突 骨 质 被 破坏 ， 脑 动脉 造影 或 头颅 CT 
可 见 明显 的 颈 内 动脉 瘤 。 

5.X 线 及 CT 检查 见 额 骨 内 板 增 厚 ,并 可 
突入 视神经 管内 。 

治疗 ， 对症 处 理 。 


Jensen AE 


译名 : BRAE 

别名 : 四 视 乳 头 旁 脉络 膜 炎 ; @ 视 乳头 周 
脉络 膜 炎 (Circum papillary choroiditis); © $ 
视 乳 头 性 脉络 膜 视网膜 炎 ;@@ 近 视 乳 头 性 脉络 
膜 炎 ; 全 近视 乳头 性 脉络 膜 视网膜 炎 ; @ 近 视 
乳头 性 视网膜 脉络 膜 炎 ;中 邻 视 乳 头 性 脉络 膜 
视网膜 炎 ; @Jensen 病 ;@Jensen 脉络 膜 炎 。 

概要 :本 征 主要 特征 是 位 于 视 乳 头 旁 的 局 
限 性 脉络 膜 炎 症 及 视野 扇形 缺损 ， 易 复发 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 一 般 认 为 是 由 于 结 
核 所 致 

眼 部 特征 : 

1. 轻 度 玻璃 体 混浊 。 

2. 视 乳 头 邻近 部 位 可 见 一 图形 或 椭圆 形 
相当 于 一 个 PD KNEA GPU ARK 
清 , 略 放 起 ,该 处 视网膜 血管 被 渗 出 物 所 遮盖 ， 
并 有 小 出 血 点 。 

3 视 乳 头 轻 度 水 肿 ,其 表面 可 有 渗 出 物 。 

4. 视网膜 动脉 受 侵 时 ， 可 出 现 动脉 旁白 
W. 但 很 少 侵 及 黄斑 . 一般 能 保持 良好 的 中 心 
视力 。 

全 身 特 征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 : 按 一 般 急性 脉络 膜 视网膜 炎 治疗 。 


Jhanke 综合 征 


别名 : 无 青光眼 的 Sturge-Weber 综合 征 


ME: 具有 Sturge-Weber 综合 征 的 全 部 
表现 ， 如 面部 火红 痣 ， 同 侧 脑 膜 血管 瘤 ， 脉 络 
脉 血管 瘤 ， 但 无 先天 性 青光眼 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 简单 隐 性 遗 
传 ， 家 族 性 发 病 。 

眼 部 特征 :结膜 毛细 血管 扩张 ,虹膜 异 色 ， 
脉络 膜 血管 瘤 ， 无 先天 性 青光眼 的 体征 。 

全 身 特征 : 
| 1. 智力 障碍 ， 同 侧 脑 膜 血管 瘤 ， 颅 内 钙 
[> WE ME R ERE 。 

2. 单 侧 三 叉 神经 分 布 区 有 扁平 的 皮肤 血 
EM. 

治疗 : 为 脑 外 科 治疗 。 


Johnson 综合 征 


译名 约翰逊 综合 征 

别名 : 中 眼 直 肌 假 性 麻痹 综合 征 ; @ 粘 连 
综合 征 ; @ 外 直 肌 和 上 直 肌 假 性 麻痹 ; @ 外 直 
册 粘 连 综合 征 ，@@Johnson 粘连 综合 征 。 

概要 : 1950 年 Johnson 报道 了 本 病 , 常见 
于 3 岁 以 下 儿童 ， 偶 见 3 一 5 岁 ， 主 要 特征 为 
眼球 外 展 和 上 举 受 限 。 

病因 病理 : 原因 不 明 , 由 于 先天 性 发 育 异 
常 ， 外 直 肌 和 下 斜 肌 , 上 直 肌 和 上 和 斜 肌 之 间 发 
生 粘 连 所 致 。 

眼 部 特征 : 

1. 外 直 肌 莱 和 下 斜 肌 业 之 间 粘 连 引 起 ， 
外 直 肌 的 外 展 运动 受 限 ,而 出 现 假 性 外 直 肌 麻 
痹 的 表现 ， 假 性 上 直 肌 麻痹 ， 眼 球 上 举 受 限 。 

2 EA EAR DEE 
举 受 限 。 粘 连 位 于 上 直 肌 与 上 斜 肌 交叉 前 方 ， 
导致 向 下 运动 受 限 。 

全 身 特征 :可 有 代 偿 头 位 。 

治疗 : 可 行 开 放松 解 术 剥 离 粘连 , FRE 
建 正 常 旋 转 。 也 偶 见 自行 恢复 的 病例 。 


眼 综合 征 


143 


Junius-Kuhnt 综合 征 

译名 : BARRE 

别名 : DEFERRA REH (Senile Dis- 
ciform Macular Degenration) ; @ 老 年 渗 出 性 黄 
斑 部 视网膜 炎 ; @ 老 年 性 黄斑 变性 ; DRAR 
AREE: OKubnt-Junius 综合 征 。 

概要 ;1920 年 Junius 和 Kuhnt HRE. 
多 见于 60 岁 以 上 的 健康 老人 , 但 在 40 一 60 岁 
之 间 也 可 发 生 , 偶 见 于 更 年 轻 者 。 双眼 先后 发 
病 , 一 般 间 隔 5 年 左右 ， 男 性 较 多 。 临 床上 根 
据 眼底 表现 和 荧光 眼底 造影 分 为 盘 状 变性 前 
期 和 盘 状 变性 期 。 

病因 病理 : 病因 尚 不 十 分 清楚 , 目前 认为 
与 色素 上 皮 的 损害 、 视 网 膜 下 新 生 血管 形成 和 
玻璃 膜 变性 有 关 , 病 理 组 织 学 检查 见 黄斑 区 脉 
络 膜 毛细 血管 间 质 变 厚 , 玻璃 膜 增 厚 变性 , 玻 
璃 膜 疣 (在 色 泰 上 皮 与 玻璃 膜 之 间 ),P A S 染 
色 阳 性 , 脉络 膜 结构 被 破坏 , 出 血 经 过 色素 上 
皮层 可 达 视 网 膜 下 ,可 发 生 视网膜 外 层 完 全 退 
行 性 病变 。 

眼 部 特征 : 

1. 盘 状 变性 前 期 ， 黄 斑 及 其 附近 为 主要 
病变 部 位 ,视力 有 不 同 程度 的 下 降 , 视 物 变形 ， 
检查 可 见 黄斑 区 色素 紊乱 , 水 肿 或 浸润 ,中心 
窝 反 光 消失 ,可 有 散在 的 大 小 不 等 的 黄白 色 玻 
BADE» 局 部 色素 上 皮 常 变 薄 , 眼底 荧光 血管 造 
影 ,在 有 玻璃 疣 处 可 有 明显 的 透 出 脉络 膜 血管 
荧光 。 

2. 盘 状 变性 期 : 视力 明显 下 降 ， 甚 至 失 
明 。1967 年 Gass 将 该 期 分 为 3 个 阶段 : 

@ 浆 液 性 色素 上 皮 脱 离 阶 段 ;浆液 性 水 肿 
次 出 引起 色素 上 皮 脱 离 ， 使 该 处 视网膜 稍 隆 
起 ,在 浆液 性 视网膜 脱离 下 面 有 许多 局 限 性 贺 
ERRAK, EG KREMER DNT 
1/4PD 孤立 的 圆 盘 状 损害 。 其 周围 绕 有 不 完 
整 的 色素 环 。 眼 底 荧光 血管 造影 , 早期 表现 为 
弥散 、 均 匀 、 边 界 清楚 的 荧光 染色 斑 , 逐渐 加 


强 ， 可 持续 到 1 小 时 以 上 ， 

四 出 血 阶段 ,根据 出 血 的 部 位 又 分 为 色素 
上 皮下 出 血 为 青 黑色 的 图 形 , LK 
则 的 隆起 班 ,形状 如 倒置 的 贺 盘 或 火焰 状 ) . 视 
网 膜 下 间 院 出 血 ( 自 色素 上 皮 脱离 的 周边 部 进 
入 视网膜 下 ) 和 视网膜 玻璃 体 出 血 。 此 阶段 荧 
光 造 影 表 现 为 境界 清楚 的 暗 褐色 无 荧光 区 ,其 
大 小 和 出 血 的 范围 一 致 。 

加 修复 阶段 :此 阶段 视网膜 下 及 色素 上 皮 
下 出 血 逐 渐 吸收 、 分解, 同时， 脉络 膜 新 生 血 
管 侵 和 视网膜 下 及 色素 上 皮下 间隙 ,形成 纤维 
化 而 构成 典型 的 圆 盘 状 表面 不 规则 隆起 的 机 
化 物 . 此 时 中 心 视力 完全 丧失 . 由 于 反复 出 血 
和 机 化 , 有 时 病变 可 超越 黄斑 区 , 附近 的 视 网 
膜 也 常 有 水 肿 和 出 血 ,严重 者 出 现 浆液 性 或 出 
血性 视网膜 脱离 。 

全 身 特征 ， 多 数 病人 有 动脉 硬化 

治疗 : 早期 给 予 大 量 止血 药物 , 皮质 类 固 
醇 、 活 血 化 闪 药 物 治疗 ,但 效果 多 不 明显 , 位 
于 黄斑 拱 环 外 的 新 生 血 管 可 用 激光 治疗 ， 


Juvenile Hereditary 


Macular Degeneration 


译名 : 青年 型 遗传 性 黄斑 变性 

别名 : 青年 性 黄斑 变性 

概要 :本 征 主要 特点 为 黄斑 变性 及 视力 下 
降 , 于 青春 前 期 Q2—15 岁 ) 发 病 。 有 人 认为 
本 病 属于 Stargart 病 的 同一 类 型 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 常 染色 体 隐 性 或 显 
性 遗传 。 

REHE: 

1. 进行 性 中 心 视力 下 降 ， 常 低 于 0. 1 以 
下 , 但 不 致 全 盲 。 

2. 眼底 黄斑 区 色素 沉着 ， 中 心 凹 光 反 射 
消失 , 病变 区 开始 小 于 IPD, 病情 进一步 发 展 
可 扩大 至 3PD。 

全 身 特征 : 无 特殊 改变 。 
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K 


治疗 : 无 特殊 疗法 ， 对 症 处 理 。 


Kahler-Bozzolo 综合 征 

译名 : 卡 一 波 综合 征 

别名 : 多 发 性 骨 朵 瘤 综合 征 ; @ 多 发 性 
AAN: OF REKAN: ORA AM: 
OPA EE RAAE: OHuppert 综合 
征 ; DMclntyre 综合 征 ， 轿 Bence-Jones 综合 
征 。 

概要 : 主要 特征 是 具有 神经 性 骨 疼痛 , 渐 
进 性 恶 液 质 及 尿 中 Bence-Jone 蛋白 阳性 的 三 
联 征 。 多 为 40 岁 以 上 发 病 ， 男 性 多 见 。 

病因 病理 ， 病 因 不 明 ， 可 能 为 遗传 因子 、 
网 状 内 皮 系统 慢性 刺激 或 病毒 感染 所 致 . 

眼 部 特征 ， 眼 眶 骨 壁 种 大 而 引起 突 眼 。 

全 身 特征 : 

1l. 疲乏 无 力 , 体重 减轻 , 厌食 , 顽固 的 游 
走 性 神经 性 骨 痛 ,初期 为 骨 钝 痛 、 压 痛 和 邑 击 
痛 ， 后 期 有 自发 性 骨折 和 骨 变 形 。 

2 晚期 常 出 现 肝 肿 大 ， 肾 功能 不 全 及 神 
经 系统 并 发 症 等 。 

3. 实验 室 检查 : 继 发 性 贫血 ， 高 蛋白 血 
症 , 高 钙 血 症 , 凝血 试验 常 有 异常 。 血沉 加 快 ， 
尿 中 Bence 一 Jones 蛋白 阳性 。 

治疗 :对 症 处 理 ， 预 后 不 良 。 


Kallmann AiE 


RA: FERRE 

别名 : @ 促 性 腺 激素 分 泌 不 足 一 性 腺 机 
能 减退 一 师 觉 缺失 综合 征 ;@@ 先 天 性 嗅觉 缺失 
一 类 无 府 综 合 征 ;@@ 嗅 觉 缺 失 一 性 腺 机 能 减退 
综合 征 。 


概要 : 1944 年 Kallmann 报道 本 病 ， 主要 | 


特征 是 先天 性 嗅觉 缺失 及 缺乏 第 二 性 征 .1954 
Demosier 总 结 了 31 例 嗅 球 发 育 不 全 的 病例 ， 
发 现 其 中 仅 14 例 有 性 腺 的 改变 , 而 在 这 14 例 
FETERE AE. 故此 提出 了 嗅 


觉 性 发 育 不 全 的 概念 动 ( 物 实验 证 明 , 嗅觉 与 
性 腺 功能 很 密切 ) 。 本 征 主要 见于 男性 ， 女 性 
可 能 为 携带 者 ， 为 家 族 性 散在 发 病 。 

病因 病理 : 原因 未 明 , 伴 性 或 常 染色 体 隐 
性 或 显 性 遗传 . 下 丘脑 和 垂体 功能 障碍 , 组 织 
学 检查 ， 大 脑 昨 叶 和 鼻 粘 膜 的 啡 细胞 发 育 不 
全 , 府 丸 间 质 细胞 缺失 ,不 能 产生 精子 ,在 女 
性 卵巢 和 子宫 发 育 不 全 。 

REBRE: DEATH ER. 

全 身 特征 ， 

1. 性 器 官 发 育 不 良 , 缺乏 第 二 性 征 , 血 促 
性 腺 激素 水 平 低 。 

2. 智力 低下 ， 第 4 掌骨 变 短 。 

3. HAER, 先天 性 嗅觉 缺失 和 减退 。 

治疗 : 促 性 腺 激素 , 举 丸 酮 或 峻 激素 有 助 
于 促进 举 丸 的 发 育 ， 治 疗 后 可 恢复 部 分 功能 ， 
FART KNE. 


综合 征 


别名 : 四 班 点 状 视网膜 一 夜 言 综合 征 ， 习 
黄色 斑点 状 视网膜 变性 ;Kandori 视网膜 班 
点 综合 征 ; OKandori 斑点 状 视网膜 病 。 

概要 : 1959 年 ，Kandori 首 报 本 病 ， 主 要 
特征 为 视网膜 周边 部 有 大 而 不 规则 黄色 斑点 
状 改变 ， 轻 度 暗 适应 差 。 多 见于 25 岁 左右 的 
年 轻 人 。 

病因 病理 : 可 能 与 遗传 有 关 , 常 染色 体 隐 
性 遗传 类 型 。 为 先天 性 非 进行 性 夜 育 症 , EP 
检 中 曾 发 现 播 散 性 草酸 盐 沉 积 ,视网膜 色素 上 
皮 、 神 经 层 及 睫 状 上 皮 有 结晶 沉积 。 

眼 部 特征 ， 检 眼镜 下 有 三 种 不 同 的 表现 : 

(1) 黄色 班 样 眼底 : 眼底 周边 部 有 大 而 不 
规则 的 黄色 斑点 ， 边 界 清楚 ， 无 色素 沉着 。 

(D 胶 状 小 体 或 硫黄 色 颗 粒状 眼底 : 可 能 
为 家 族 性 先天 性 疾病 ,眼底 周边 部 有 大 小 不 同 
的 伴 有 钙化 的 圆 形 或 卵 圆 形 病 灶 , 可 融合 ,并 
形成 不 同 的 团 球状 物 。 

(3) 眼底 白 点 状 变化 : 视网膜 有 圆 形 、 椭 


Kandori 


g 


眼 综合 征 
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圆 形 白 点 ， 大 小 均匀 一 致 ， 分 布 于 整个 眼底 ， 
通常 不 侵犯 黄 班 ， 白 点 互相 不 融合 。 

视网膜 电 图 检查 一 般 正常 , 暗 适应 轻 度 异 
常 , 夜 育 症 , 周边 视野 正常 , 眼底 荧光 素 血管 
造影 在 动脉 期 有 时 可 见 过 多 荧光 斑点 位 于 病 
变 处 ， 并 可 持续 到 静脉 期 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 

治疗 ， 同 视网膜 色素 变性 。 


综合 征 


译名 : 卡 塔 格 内 综合 征 

别名 : 人 鼻 肺 脏 器 异 位 合并 白内障 综合 
征 ; @@ 鼻 窦 炎 一 支气管 炎 一 内 脏 异 位 综合 征 ， 
图 全 内 脏 转 位 一 支气管 扩张 一 副 鼻窦 病变 三 
联 综合 征 ;四 副 强 赛 炎 一 支气管 扩张 一 内 脏 转 
位 综合 征 ，@Kartagener 三 联 症 。 

概要 :1904 年 Siewer 首先 报告 一 例 21 岁 
的 白 种 人 男性 患者 , 具有 右 位 心 、 支 气管 扩张 
和 鼻窦 炎 病变 三 种 主 征 ，1923 年 Cuenther 也 
报告 一 例 有 支气管 炎 和 内 胜 转 位 的 病例 ,1933 


Kartagener 


年 Kartagener 研究 探讨 了 此 种 罕见 病例 发 病 | 


机 理 ， 本 病 临 床 极为 少见 ，90% 患 者 在 15 岁 
以 前 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
有 学 者 认为 系 先天 性 与 后 天 因素 混合 而 成 . 病 
理 检查 所 见 由 粘膜 充血 , ERR BL AL 
心 。 

腿 部 特征 ， 

1. 高 度 近视 , 小 眼球 , 结膜 黑 变 病 , 半月 
REEK. 

2. 角膜 白斑 ， 色 素 膜 缺损 病变 ， 青 光 眼 ， 
先天 性 白内障 , 视网膜 血管 纤 曲 扩张 , 假 性 视 
乳头 炎 , 视 乳头 上 有 膜 状 物 ,视网膜 色素 变性 。 

全 身 特征 : 

1. 全 内 脏 转 位 ; 如 : 心脏 在 右 侧 , 大 血管 
在 右 侧 , 胃 肠 系 全 反 转 位 , 通过 物理 学 检查 和 
X 线 ， 心 电 图 可 查 出 。 

2. BARR. 副 鼻 窦 未 发 育 或 发 育 不 全 ， 


AEK. 

3. 慢性 支气管 炎 , 支气管 扩张 的 症状 : 如 
咳嗽 、 咯 血 , 桂 状 指 。 反 复 呼 吸 道 感染 ， 呼 吸 
困难 ， 复 发 性 肺炎 。 

4. 智力 低下 , 先天 性 脑 积 水 ， 幼稚 症 ， 故 
4, PER. 

5. ÆRUEDER» KE, gi UD. A 
ER, MARERA. 

6. OLENE TT BREE 

治疗 : 

1. 积极 治疗 给 窦 炎 和 支气管 扩张 ， 复 发 
性 感染 发 作 时 应 用 抗生素 治疗 .大 息肉 宜 手术 
切除 。 

2. 长 期 补充 维生素 C、 酶 及 解决 变态 反 
应 问题 。 

3. 晶状体 完全 混浊 后 可 行 手术 摘除 。 

Kasabach-Merritt ”综合 征 

译名 : 卡 一 麦 综合 征 

别名 :@ 血 小 板 减少 性 紫 丫 一 血管 交 综 合 
征 ; 四 血小板 减少 伴 血管 瘤 综合 征 ; OM 
一 血小板 减少 综合 征 ;@@ 毛 细 血 管 瘤 一 血小板 
减少 综合 征 。 

概要 : 1904 年 Kasabach 与 Merritt 首先 
报告 了 一 例 本 病 合 并 有 血小板 减少 的 巨大 血 
RABE, FETE SSR MRS 
减少 , 实验 室 检查 出 凝血 时 间 均 延长 。 被 认为 
是 一 消耗 性 凝血 障碍 。 目前 认为 , 本 征 是 弥漫 
性 血管 内 凝血 (DC 的 一 个 类 型 ， 属 于 DIC 
的 慢性 型 之 一 。 发 病 缓慢 ， 多 见于 要 儿 。 

病因 病理 :本 病 系 外 伤 . 内 分 泌 功 能 障碍 ， 
中 毒 或 变态 反应 引起 ,患者 血管 瘤 内 发 生 局 部 
血管 内 凝血 , 大 量 血小板 被 消耗 , 引起 血小板 
减少 性 紫 疗 .病变 为 含有 血小板 性 血栓 的 毛细 
MER. 

BRA AGE : RREA F PEIL, SREE F H: 
玻璃 状 体 出 血 ， 脉络 膜 出 血 和 网 膜 内 出 血 , 球 
后 出 血 引起 眼球 突出 。 
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全 身 特征 : 

1. KMB ET HMS ME, 
牙 眼 出 血 ， 也 有 术 后 发 生出 血 的 。 

2. 巨大 的 毛细 血管 瘤 伴 有 引起 血小板 减 
DEE RER 

3. 实验 室 检查 : 可 见 血 小 板 减 少 , 出 血 时 
间 延 长 , 骨髓 中 未 成 熟 的 巨 核 细胞 . 纤维 蛋白 
溶解 活性 增加 (纤维 蛋白 溶 酶 从 血 凝 块 释放 至 
血管 瘤 中 )， 注 射 Cr 标记 的 血小板 后 集中 于 
WERP. 

治疗 : 主要 为 血液 和 治疗 。 

1. 对 血管 瘤 做 X 线 或 镭 放 射 治疗 ， 经 一 
段 治疗 后 ， 血 小 板 数 和 凝血 功能 可 有 所 改善 。 
如 血管 瘤 甚 小 , 则 不 须 治疗 , 能 自然 消退 ,， 婴 
幼儿 接受 放射 治疗 时 ， 应 慎重 。 

2. 血管 瘤 软 小 , 又 不 适 于 放射 治疗 , 可 考 
虚 做 外 科 手 术 切 除 血管 瘤 。 对 过 大 的 血管 瘤 ， 
要 注意 术 中 有 发 生 DIC 的 可 能 ， 因 而 术 前 应 
先 矫 正 凝 血 异常 状态 ， 再 做 手术 切除 。 

3. 眼科 对 症 治疗 。 

Kaufman ”综合 征 

译名 :， 卡 夫 曼 综合 征 

别名 :精神 发 育 不 全 一 小 角膜 一 小 头 综合 
征 

概要 : 本 征 属于 先天 性 疾病 , 出 生 时 即 有 
症状 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 可 能 为 常 染 色 体 隐 
性 遗传 。 

RERE: 近视 、 小 角膜 ， 斜 视 。 

全 身 特 征 ， 

1. 小 头 、 耳 结 节 。 

2 精神 发 育 不 全 。 

治疗 : 对 症 治疗 。 


综合 征 


别名 :心脏 传导 阻 灌 一 视网膜 色素 变性 一 


Kearns-Sayre 


眼 肌 麻 痹 综合 征 

概要 : 1958 4 Kearns 和 Sayre 报道 本 病 ， 
与 Barnard-Scholz 综合 征 有 相同 之 处 , 主要 特 
征 为 心脏 传导 阻 灌 及 眼 部 疾患 ，20 岁 以 前 发 
病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 散在 发 病 , 病理 检 
查 ， 肌 肉 细胞 内 线粒体 异常 和 类 唱 状 的 包涵 
物 。 

眼 部 特征 : 眼 外 肌 进 行 性 麻痹 ,上 瞪 下 垂 。 
视网膜 色素 变性 。 

全 身 特 征 : 

1. 周身 无 力 ， 有 心脏 传导 阻 滞 的 症状 和 
体征 。 

2. AEE AG. 

治疗 :无 特殊 疗法 , 常 需 使 用 心脏 起 捕 器 ， 
BEER DETTE. 

Kilon-Nevin 综合 征 

别名 : D 眼 外 肌 营 养 障碍 性 综合 征 ; OIR 
外 肌 营 养 障 碍 性 眼 肌 病 ;@ 眼 外 肌 营 养 不 良 综 
RE: @ 眼 肌 病变 综合 征 。 

概要 : 1856 年 Von Graefe 首先 描述 并 指 
出 本 征 与 进行 性 延髓 麻痹 相似 , 主要 特征 为 上 
险 下垂 ， 复 视 及 眼 外 肌 麻 疗 。 

病因 病理 : 病因 尚 不 十 分 明确 , 常 染色 体 
显 性 遗传 ， 有 认为 系 肌 原 性 ，1951 年 Kilon 一 
Nevin 报告 认为 眼 肌 病变 与 进行 性 肌 营 养 障 
碍 相似 , 但 近年 来 有 学 者 对 此 持 有 异议 。 本 病 
为 散在 性 发 生 。 

眼 部 特征 : ME OR TE. REN 
Bo 进行 性 完全 性 双 侧 眼 肌 麻 痹 , 单 侧 或 不 对 
称 眼 肌 麻 痹 较 少 见 ， 偶 见 视网膜 色素 变性 。 

全 身 特征 : 

1. 进行 性 肌 营 养 障碍 ， 伴 有 面 肌 营养 不 
良 。 

2. 偶 见 共 济 失调 。 
治疗 : 无 特殊 疗法 。 


眼 综合 征 
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Kimmelstiel-Wilson ”综合 征 

HA: 克 一 威 综合 征 

别名 : 四 糖尿 病 一 肾病 综合 征 ; @ 糖 尿 病 
性 肾 小 球 硬化 ;@ 毛 细 血 管 则 肾 小 球 硬化 综合 
征 ; @ 退 行 性 肾病 高 血压 综合 征 。 

概要 : 1936 4 Kimmelstiel 和 wilson 报告 

.了 8 例 糖尿 病 合 并 有 蛋白 质 , 高 度 水 肿 , 高 血 
压 , 肾 功能 衰竭 而 死亡 的 病例 , 尸检 中 发 现 这 
些 病例 的 肾 小 球 具 有 明显 的 透明 性 结 节 样 增 
厚 的 特殊 改变 ,目前 多 数 人 称 本 病 为 糖尿 病 肾 
病 综合 征 ,主要 特征 为 高 血压 , 肾 功能 衰竭 及 
视网膜 病变 。 

病因 病理 : 病因 尚 不 明 , 继 发 于 糖尿 病 的 
一 种 肾 实质 损害 ,其 基本 的 病理 改变 是 全 身 微 
血管 病变 , 结 节 性 肾 小 球 硬化 可 分 为 三 型 : 结 
节 型 ， 弥 漫 型 和 渗 出 型 。 

眼 部 特征 ， 

1. 视力 减退 ， 糖 尿 病 性 白内障 及 眼 肌 麻 
MG RENE, BMA å. 

2. 高 血压 和 糖尿 病 视网膜 病变 ， 视 网 膜 
动 、 静 脉 交叉 征 , 视网膜 出 血 、 滩 出、 微细 动 
BM. 

3. 视 乳 头 周围 及 视网膜 新 生 血 管 增殖 性 
视网膜 病变 , 浆液 性 视网膜 脱离 , 视 乳 头 和 后 
极 部 水 肿 。 

全 身 特征 : 

1. 动脉 性 高 血压 , DUE, RE, 心脏 
机 能 不 全 。 

2. 糖尿 病 性 肾炎 及 肾 功能 衰竭 ， 末 梢 神 
经 病变 。 毛细 血管 间 肾 小 球 硬化 症 , 肾 小 球 防 
璃 样 变性 。 

3. 血尿 ， 蛋 白 尿 ， 尿 素 氮 及 非 蛋 白 氮 增 
高 。 

治疗 : 控制 糖尿 ,对 症 治疗 ,糖尿 病 视 网 
BORE, 早期 行 网 膜 血管 荧光 造影 检查 , 予以 
激光 光 凝 治疗 。 如 琉璃 体 大 量 出 血 , 眼底 不 能 
窥见， 可 在 稳定 期 后 行 玻璃 体 切割 术 。 


综合 征 


译名 : 肯 斯 保 瑞 尼 综合 征 

HA: OMEGA TE: @ 眼 肌 阵 挛 一 多 
发 性 册 阵 挛 综 合 征 。 

概要 : 1962 年 Kinsbourine 报道 本 征 。 常 
见于 1 一 3 岁 婴 幼儿 ， 主 要 特征 为 眼 肌 及 全 身 
MARE, HARM, MØRE. 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 幼儿 肌 阵 挛 
性 脑病 。 

眼 部 特征 : 眼 瞪 及 眉毛 痉挛 性 抽动 , 活动 
时 上 述 症 状 加 剧 , 眼 球 出 现 不 规则 痉挛 性 跳动 
性 垂直 偏 斜 ,可 伴 有 不 规则 非 持续 性 侧 向 眼球 
ÆR. 

全 身 特征 ; 

LRF, MF AKER 
跳动 性 运动 ， 活 动 时 加 剧 。 

2. 共 济 失调 ， 协 调 缺 乏 。 

3. MERE. BE MINER. 

4 肌 电 图 显示 单一 肌 阵 挛 运 动 电位 或 发 
作 性 运动 电位 。 

治疗 : 使 用 皮质 类 固 醇 激素 可 减轻 症状 ， 
但 易于 复发 。 


Kinsbourine 


Kleeblattschadel 综合 征 

译名 : 首 蒂 叶 样 综合 征 

别名 : 〇 极度 脑 积 水 综 合 征 (Extreme Hy- 
drocephalus Syndrome); @) 先 天 性 脑 积 水 一 软 
骨 营 养 障碍 ;@ 先 天 性 脑 积 水 伴 软骨 发 育 障碍 
综合 征 : @ 首 荐 叶 样 头颅 ，@ 三 叶 状 颅骨 
(Cloverleaf Skull), 

AE KEELARA RE 
型 ,在 法 文献 中 命名 为 Kleebattschadel 综合 
TE 为 脑 积 水 的 严重 型 , 曾 报道 有 二 例 成 人 患 
者 ， 其 余 患 儿 几 乎 全 部 为 死胎 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 骨 化 异常 。 由 于 冠 
状 颖 和 人 字 篷 骨 性 结合 , 脑 背 液 循环 受阻 而 产 
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生 水 脑 .与 母亲 妊娠 三 个 月 内 患 风疹 ,Rh 因子 
不 相 容 及 羊水 过 多 有 关 。 

眼 部 特征 : 

L 眼球 突出 ， 且 向 下 脱位 ， 严 重 突出 时 ， 
眼球 向 下 旋转 , 眼球 前 冲 ， 上 瞪 退 缩 ( 因 高 度 
脑 积 水 所 致 )， 下 瞪 几乎 迹 住 向 下 旋转 的 下 半 
AR. RAM. 

2 斜视， 严重 的 视力 损害 〈 视 神经 被 牵 
拉 、 压 迫 ， 缺 血 ) ， 球 结膜 高 度 水 肿 ， 暴 露 性 
角膜 炎 ， 视 神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 婴儿 脑 积 水 形 状 特殊 ， 杜 侧 部 分 异常 
突起 , 旦 三 叶 状 颅骨 ,可 伴 有 脑膜 膨 出 , 钧 形 
A DØ MAE ER. 

2 KERR, PAEH. 软骨 发 育 不 全 ， 
手指 畸形 , MG VER MILE. ALHA 
节 强 直 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Klein 综合 征 


译名 : 克 莱 恩 综合 征 

别名 :虹膜 一 皮肤 一 听觉 发 育 障碍 综合 征 

概要 : 1950 年 Klein 报道 本 征 , 主要 特征 
为 两 眼 距离 过 远 ， 耳 萝 及 部 分 白化 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 ,为 显 性 遗传 性 疾病 . 

RERE: DUMME RLE ERR JE 
ERE, MARE, KOMM 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 毛发 部 分 白化 病 , 多 毛 症 , 皮肤 性 
JÅ BE). 

2 MARE, AR» FØRE, E 
MFR» KES. MERE. 

3. 第 一 、 TRER ME 
肤 有 愈 着 、 胸骨 及 航 骨 分 化 不 良 ,小 骨头 分 化 
缺乏 ， 关 节 强 直 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


K 


Klinefelter ”综合 征 

译名 : 克 莱 轧 费 尔 特 综合 征 

别名 : @ 先 天 性 符 丸 发 育 不 全 综合 征 ; @ 
先天 性 生 精 不 能 症 ; @ 精 细 管 发 育 不 全 ; DM 
FØRE: 回 睾丸 曲 细 精 管 变性 ; @) 男 性 乳房 发 
育 一 无 精子 病 ，@ 男 性 乳房 发 育 病 。 

概要 : 1942 年 Kinefelter 首先 进行 详细 描 
述 , 并 提出 本 征 的 诊断 指标 , 发 病 率 较 高 ， 占 
出 生 率 1/800, 多 见于 出 生 时 产妇 年 龄 偏 高 的 
BJL. 

病因 病理 ; 由 于 性 染色 体 异 常 所 致 ， 正常 
男性 为 46XY, 而 本 征 患者 为 47XXY, 比 正常 
人 多 了 一 个 X RER, FIERE FE) 
裂 时 ， 其 性 染色 体 未 分 离 而 产生 含有 两 个 X 
染色 体 (24XX) 的 卵子 ， 待 与 正常 的 精子 
(23Y) 结合 时 ， 而 形成 47XXY。 病 理 见 有 察 
丸 纤维 带 和 曲 细 精 管 的 玻璃 样 变性 和 Leydig 
细胞 呈 腺 瘤 样 增生 。 

RERE: DRENT. HBE 瞪 裂 
ER MERKE ERE, MRR, PR 
双 侧 色素 膜 缺损 ， 角 膜 混浊 ， 虹 膜 Bruchfield 
点 和 晶状体 脱位 ， 唱 体 混浊 可 占 43， 8% ( 胡 
诞 宁 报告 ) 。 

全 身 特征 : 

1. JET. BM RUKA. 

2 府 丸 小 ， 男 性 乳房 发 育 ， 无 精子 或 精 
FAME. FRE. 

3. ÆRE ER BR ER REFR 
TÆRNE MARGE. FREAK: RA 
骨 骨 性 结合 。 

4. 尿 17 一 酮 和 17 一 羟 减低 或 正常 ， 促 性 
腺 激素 增加 〔 尿 中 ) 。 

5. 乳腺 瘤 和 胸部 肿瘤 的 发 病 率 增高 。 

1942 年 Kinefelter 提出 下 列 诊断 标准 : 
D 患者 无 睾丸 炎 的 病史 ; (2) 自 青春 期 开始 
AARRE, 并 持续 终生 ; (3) 睾丸 微小 但 必 
须 是 降 至 阴囊 里 ， (4) 具有 男性 第 二 性 征 : 如 
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喉头 隆起 , 声 变 、 胡 须 、 阴 毛 ， 能 射精 , 但 无 
精子 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 

Klippel-Feil 综合 征 

译名 : 克 一 费 综合 征 

别名 : @ 先 天 性 短 颈 畸 形 综合 征 ; ODER 
性 颈 胸椎 骨 结 合 综合 征 ; @ 先 天 性 短 颈 畸形 ; 
DER VE BEGER TE OR LER LEG 
合 征 ，@@ 骨 样 斜 颈 综合 征 ; @ 短 颈 综合 征 。 

概要 : 1912 年 Klippel 和 Feil 报道 本 病 ， 
主要 特征 为 部 分 性 或 全 部 性 颈椎 融合 、 颈 部 变 
短 , 并 使 户 腥 骨 隆 起 ,家族 性 发 病 , 女性 多 见 ， 
出 生 时 即 可 发 生 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 或 隐 
性 遗传 伴 不 同 程度 外 显 率 ,先天 性 两 个 或 多 个 
颈椎 融合 。 

眼 部 特征 : 集合 性 斜视 (外 直 肌 麻痹 ), 上 
斜视 伴 斜 颈 , 全 眼 外 肌 麻 痹 ,水 平 性 眼球 震 炎 ， 
眼球 后 退 综合 征 ， 视 网 膜 脉 络 膜 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 颅 底 扁平 症 , 枕骨 缺损 , 颈 短 而 僵硬 ， 
头 部 运动 显著 爱 限 ， 斜 颈 。 

2 HERH RFE HÆ MGS, 
BR. 

3. 颈 胸 椎 畸形 和 融合 或 数目 减少 , 颈 肋 ， 
EAER, WEWN, WER, H. 桶 状 胸 ， 
先天 性 肩 腥 向 上 移 位 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 , 终生 畸形 , 晚年 可 能 
发 生 进 行 性 截 竣 。 


Klippel-Trenaunay-Weber 
综合 征 
译名 : 克 一 特 一 韦 综合 征 


别名 : ORKAR ER: @ 血 管 一 骨 肥 
大 综合 征 ; OKHÆRE: @ 肥 大 性 血管 扩 


KE: @ 骨 肥大 静脉 曲张 闭 ; @ 骨 肥大 性 毛细 
血管 瘤 综合 征 ; DWeber (PF) 综 合 征 ; OPark- 
es-Weber 综合 征 ; @Ollier-Klippel 综合 征 ; © 
Trenaunary 综合 征 ; 四 Klippel-Trenaunary 综 
合 征 。 

概要 : 1900 4 Klippel 和 Trenaunary 首 报 
本 病 ，1907 年 Parkes 和 weber 又 报告 了 类 似 
病例 。 主要 特征 为 巨大 皮肤 血管 翔 , 消 髓 部 血 
管 畸形 ， 软 组 织 和 骨 肥 大 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 可 能 是 血管 壁 间 质 
组 织 的 遗传 性 疾病 , 常 为 不 规则 显 性 遗传 及 不 
同 表 现 度 ,在 近亲 结婚 患者 中 也 见 有 隐 性 遗传 
者 . 病理 见 毛细 血管 扩张 疤 , 以 单 层 内 皮 细胞 
为 衬里 的 , 一 些 病例 有 动静 脉 剖 , 受累 肢体 的 
肌肉 和 骨骼 肥大 。 

REHE: 

1. 眼球 陷 没 , 单 侧 盲 , 双 侧 罕见 , 球 结膜 
毛细 血管 扩张 。 

2. 可 出 现 单 侧 先天 性 青光眼 , 虹膜 缺损 ， 
白内障 , 视网膜 静脉 曲张 及 脉络 膜 血管 净 , 黄 
RENEE. 

全 身 特征 : 

1. 血管 异常 ,阶段 性 毛细 血管 鲜红 斑 痣 ， 
静脉 炎 ， 血 栓 形成 , MARNE, H. Eik 
MER, WEEN. 约 有 60% 累及 上 肢 ,下 
肢 约 占 30%， 为 先天 性 单 侧 性 ， 随 年 龄 的 增 
长 , 肿瘤 增 大 向 软组织 发 展 , 累及 部 分 及 整个 
肢体 。 

2. 软组织 和 骨骼 肥大 ,使 患 肢 较 长 , 皮 温 
较 高 。 

3. EMD, 先天 性 静脉 曲张 , 皮肤 溃疡 
等 。 

4 X 线 见 骨 皮 质 增 厚 。 
治疗 :无 特效 疗法 ,有 动静 脉 瘤 者 可 手术 。 


综合 征 


译名 : 克 罗 菲 尔 综合 征 
别名 : 智力 发 育 不 全 性 少年 性 痴呆 


Kloepfer 
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概要 : 1958 年 Kloepfer 报道 本 征 , 主要 特 
征 为 智力 发 育 不 全 ， 阁 有 果 ， 红 皮 病 及 加 腹 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传， 
外 显 率 100%*， 病 理 见 大 脑 皮 质 神经 细胞 消 
K, 皮质 下 神经 脱 香精 和 星 状 神经 胶 质 增生 。 
壳 核 , 齿 状 核 。 桥 脑 有 广泛 性 脂 色 素 沉着 ， 小 
脑 白质 神经 胶 质 增生 。 

眼 部 特征 : 进行 性 视力 减退 , 直至 全 育 或 
BÆR. 

全 身 特征 : 

1. 婴儿 时 出 现 红 皮 病 ，5~6 岁 时 生长 发 
育 停滞 ， 红 斑 也 可 消失 。 

2 进行 性 少年 性 痴呆 和 智力 发 育 不 全 ， 
AERE. 

3. 过 日 晒 后 皮肤 出 现 严 重水 泡 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 , 可 于 10 多 岁 时 死亡 。 


Kliver-Bucy 综合 征 


译名 ， 克 一 布 综合 征 

别名 : @ 里 叶 切 除 行为 综合 征 Temporal 
Lobectomy Behaviour Syndrome) ; GJ HI BR 
后 行为 变态 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特点 为 精神 性 失明 ,无 愤 
把 及 恐怖 感 。 性 欲 过 强 及 食欲 旺盛 。 

病因 病理 ;开始 见于 动物 实验 中 双 杜 叶 切 
除 的 罗 猴 ,后 来 在 对 闫 叶 性 疗 阐 患者 作 手 术 时 
也 可 见 到 类 似 症 状 ， 主 要 为 矣 叶 前 部 及 内 侧 
(包括 海马 回 、 钦 回 、 禁 仁 核 及 其 皮质 下 的 联 
络 纤维 ) 的 损害 。 

眼 部 特征 :精神 性 失明 ,或 无 视力 辨 沉 能 ， 
因而 不 能 辨认 自己 的 亲人 及 自然 界 。 

全 身 特征 : 

1 双 杜 叶 切除 ， 手 术 后 行为 发 生 显著 改 
变 , 表现 为 严重 记忆 障碍 , VEE 
应 。 

2. 性 欲 亢进 ， 同 性 恋 倾向 。 

3. AKER BARE R. RAE 对 
食物 以 鼻 闻 、 口 尝 来 区 别 是 否 可 吃 。 
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治疗 : 对 症 处 理 , OFRE Å 
患者 预后 不 良 。 


Koerber-Salus-Elschnig 
综合 征 


译名 ， 柯 一 萨 一 埃 综合 征 

别名 : DREIE Es DH 
导 水 管 综合 征 ; @ 大 脑 导 水 管 综合 征 ; OSy- 
vian 大 脑 导 水 管 综合 征 ，@Kestenbsum 综合 
征 。 

概要 : 1903 4 Koerber, 1910 年 Salus 和 
1913 年 Elschnig 相继 报道 了 本 病 ，1946 年 
Kestenbaum 系统 详细 的 进行 了 整理 ， 并 命名 
为 大 脑 导 水 管 综合 征 ,主要 特征 为 眼 垂直 注视 
JED, GREER ØRN. 向 上 注视 时 发 生 强力 
VET 

病因 病理 : 由 于 脑 干 上 部 第 三 、 四 脑室 后 
部 ， 导 水 管 周转 四 肥 体 及 中 脑 背 盖 部 的 肿 净 ， 
血管 病 或 感染 所 致 .最 常见 为 松 果 体 瘤 及 胶 质 
瘤 ,导致 导 水 管 梗塞 而 出 现 阻塞 性 脑 积 水 和 颅 
内 压 增高 。 

MBE: 

1. 当 眼 球 企图 向 各 方向 转动 时 可 出 现 退 
缩 性 眼球 震 帧 和 准 挛 性 眼球 后 退 , 向 上 或 向 下 
注视 时 ， 出 现 垂直 性 眼球 震 额 。 向 上 注视 时 ， 
集合 旺 强直 性 痉挛 。 

2. ERMER MERAT NEA 
中 脑 后 联合 上 部 的 病变 。 

3. 近视 力 减退 ， 随 孔 对 光 反 应 迟钝 或 消 
ea 偶 见 眼 外 肌 轻 竣 , 也 可 由 于 一 过 性 血管 痉 
率 和 脉络 膜 血管 醒 塞 而 产生 一 过 性 黑 莉 。 

全 身 特征 : 头痛 , 高 血压 , 眩晕 , Babinski 
征 阳性 . 共 济 失调 , PIRN TERREA 
w. 

治疗 ; 对症 处 理 ， 病 因 治疗 。 


眼 综合 征 


Kohn-Romato ”综合 征 


译名 : 考 一 罗 综 合 征 

别名 : 眼 瞪 四 联 征 

概要 : 1921 年 Kohn 和 Romato 最 先 描述 
FERE ft ERT. BAER E 
BI ERE» 是 本 病 的 四 联 征 。 好 发 
于 男性 。 

病因 病理 : 为 先天 性 显 性 遗传 病 , 外 显 率 
100%. 

眼 部 特征 ， 

1 ERT fl EA MER 瞪 裂 缩 小 
和 陛 部 远离 为 本 征 四 大 主要 特征 。 

2 其 他 尚 有 小 眼球 , RREN HE 脸 
裂 延 长 , 泪 点 异常 , 泪 阜 和 半月 皱 此 发 育 不 全 。 
分 散 性 斜视 ， 内 斜 位 ， 上 直 肌 运动 受 限 ， 下 斜 
肌 作用 过 强 。 

3. 视力 损害 或 弱视 ， 小 角膜 ， 眼 底 正 常 ， 
偶 见 有 视神经 缺损 ， 

全 身 特征 : 

1. AMS), KAF, HØGE. 

2 智力 正常 。 

治疗 : 对 症 治疗 , 手术 矫正 瞪 下 垂 , 内 此 
BERG BGN. 


Komoto 综合 征 


译名 : 考 姆 特 综 合 征 

HZ ORNER ORERE: 
ÆR MAE DERE EFE 
Wk FET HE PA MLE BER AE OAH 
HEDER NG BU EEFE: O) Vignes 
综合 征 。 

概要 : 1875 年 Galezowsk 首先 报告 本 病 ， 
1921 年 Komoto 作 了 详细 描述 .本 征 为 先天 性 
ERT. MER, AMEN MERE. 
本 病 国外 少见 。 

病因 病理 :病因 不 明 ， 可 能 与 遗传 有 关 . 


眼 部 特征 : 

1. 主要 表现 为 先天 性 双眼 瞪 裂 狭小 ， 不 
仅 垂直 径 较 短 , 水 平 径 也 明显 较 正常 短 , 仅 有 
20 毫米 左右 , 上 瞪 提 起 功能 明显 不 足 , 常 为 完 
GEL FEE PMR MAE. 由 下 瞪 
向 上 延伸 , 与 下 瞪 连 成 一 线 , 呈 新 月 形 , 向 上 
终止 于 上 瞪 的 瞪 板 部 。 上 下 眼 瞪 组 织 部 分 缺 
损 。 

2. 眉毛 上 抬 ， 眶 上 缘 缺 损 。 

全 身 特征 : 鼻梁 发 育 差 ， 鼻 背 塌陷 。 


MI: 
对 症 治疗 , TILE FERER WERE 
术 ， 眶 部 产 部 整形 术 。 
Krabbe 1 综合 征 


译名 : 克 雷 比 综合 征 1 型 

别名 : 四 球状 白质 营养 不 良 综合 征 ; OR 
形 细胞 白质 营养 不 良 ;@ 球 状 细胞 脑 硬化 综合 
征 ; DP Å 半 乳 糖苷 酶 缺乏 综合 
征 。 

概要 : 1916 4 Krabbe 报道 本 病 ， 主 要 特 
征 为 眼球 震 颜 ,视神经 萎缩 及 脑 部 病变 。 多 见 
FÆL». 但 成 人 也 可 发 病 。 家 族 性 ， 男 女 均 可 
FE. 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
半 乳 糖 脑 苷 脂 酶 和 B 半 乳糖 苷 酶 活性 缺失 , 使 
BG Ab PE SEEL PLA EK ORRE 
| 神经 内 。 FREDE OGGE M 
及 视神经 内 有 大 量 半 乳 糖 脑 苷 脂 . 有 核 偏 移 的 
巨细 胞 成 从 排列 于 小 血管 周围 及 脱 体 精 区 的 
边缘 。 类 似 的 细胞 也 可 见于 肺 、 脾 、 淋 巴结 。 

眼 部 特征 : MIR RREN, 视神经 
FB. 

全 身 特征 : 

1. 早期 易 激 惹 ， 不 规则 发 热 。 

2. 可 依 脑 部 不 同 部 位 的 病变 而 产生 不 同 
的 症状 , TARE. 全 身 性 肌 阵 挛 性 或 全 身 性 
RE. 
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3. 多 数 患 者 肌 张 力 低 下 ， 并 有 进行 性 加 
重 ， 腿 反射 亢进 ， 病 理 反 射 阳 性 。 
4. 脑 电 图 可 见 弥散 慢 波 ， 脑 背 液 检查 大 


多 数 病例 有 蛋白 增高 。 
治疗 对 症 处 理 ， 预 后 不 良 。 
Krabbe I 综合 征 


译名 : 克 雷 比 综合 征 工 型 

别名 : @ 面 脑膜 血管 瘤 综合 征 ; @Sturge- 
Weber-Krabbe 综合 征 。 

概要 主要 特征 与 Sturge- Weber 综合 征 
相似 ,可 能 为 该 征 的 一 种 变异 , 出生 时 即 存在 ， 
发 展 相当 迅速 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 不 规则 显 性 遗传 
的 先天 性 畸形 ， 病 理 见 脑膜 血管 瘤 ， 脑 萎缩 ， 

眼 部 特征 ， 牛 眼 ， 结 膜 及 脉络 膜 血 管 瘤 ， 
视网膜 动脉 瘤 。 

全 身 特征 ， 

1 面部 三 叉 神经 分 布 区 的 扁平 血管 瘤 ， 
FENERE. TVER 

2. 智力 障碍 , 大 脑 萎缩 ， 对 侧 偏瘫, MOR 
发 作 。 

3.X 片 、TC 示 双 重 的 波纹 状 阴影 及 脑 回 
ETF AR. 

治疗 : 对症 处 理 。 


Krause 综合 征 


译名 : 克 劳 泽 综合 征 

别名 : @ 先 天 性 脑 眼 发 育 不 良 综合 征 ; © 
先天 性 脑 眼 发 育 不 全 ;@@ 伴 有 脑 发 育 不 全 的 晶 
状 体 后 纤维 增殖 症 : @Krause-Reere-Blodi 综 
合 征 。 

概要 : 1964 年 Krause 首 报 本 病 , 1965 年 
申 尊 茂 报告 两 例 家 族 性 伴 脑 发 育 不 全 ,晶体 后 
纤维 增生 的 病例 ,常见 于 早产 儿 。 其 特征 为 小 
有 眼球， 视网膜 发 育 不 良 及 中 枢 神经 异常 . 

病因 病理 : 病因 未 明 , 系 神经 外 胚层 先天 


K 


性 缺陷 , 可 能 与 D 一 组 染色 体 的 三 倍 体 (13 一 
15 三 倍 体 ) 妊娠 时 毒 血 症 及 胎盘 出 血 等 有 关 ， 
病理 见 视网膜 视神经 广泛 发 育 不 全 。 

眼 部 特征 : 

1. 小 眼球 ， 眼 球 止 陷 ， 上 了 瞪 下 垂 ， 斜 视 ， 
继 发 青光眼 , 并 发 性 白内障 ,虹膜 萎缩 ， 虹 膜 
前 后 粘连 ， 巩 膜 萎缩 。 

2. 晶体 后 有 呈 团 块 样 组 织 和 血管 膜 相 融 
合 , 向 后 呈 漏 斗 样 扩展 至 视 乳头 , 其 中 有 玻璃 
体 动脉 在 内 。 

3. 视网膜 发 育 不 全 , 视网膜 增殖 , 视神经 
乳头 发 育 异常 ,也 可 有 视网膜 萎缩 , 胶 质 增生 ， 
皱 屠 形成 和 玫瑰 花样 团 块 , 以 及 出 血 、 视网膜 
脱离 等 。 

全 身 特征 : 

1. 大 脑 症状 轻重 不 一 ， 轻 者 仅 有 智力 低 
Fr 重 者 可 有 大 脑 发 育 不 全 症状 , 常 可 有 脑 脱 
出 ， 脑 积 水 ， 颅 底 扁平 。 

2 AERAR, FR ER MN 
EH BD. MERE. ` 

3 内脏 异 位 , 胃 肠 道 、 呼吸 系统 ,心血 管 、 
说 尿 生 殖 等 器 官 均 可 出 现 异 常 。 

治疗 ， 对 症 治疗 。 


Krukenberg 病 


译名 : 克 鲁 肯 伯 格 病 

别名 : 他 角膜 梭 形 色素 病 ; @ 双 侧 先 天 性 
角膜 色素 病 ; @Krukenberg 梭 形 色素 病 ，@ 
Krukenberg 纺锤 ，@Krukenberg $. 

概要 : 本 征 为 双 侧 性 对 称 性 疾病 , 因 瞳 孔 
领 区 角膜 后 面 可 见 垂直 梭 状 棕 红 色 沉 淀 物 ,其 
色泽 似 虹膜 颜色 , 故 以 梭 形 色素 病 而 命名 , 有 
先天 和 后 天 二 个 学 说 ， 国 内 毛 文书 于 1957 年 
首先 报告 ， 多 见于 老年 女性 。 

病因 病理 : 病因 学 说 不 一 , 有 认为 系 眼 内 
潜 隐 葡萄 膜 变 性 的 结果 。Krukenberg 认为 由 
于 胚胎 时 期 瞳孔 膜 与 角膜 接触 ,致使 色素 与 角 
膜 融合 .在 瞳孔 膜 吸收 后 色素 即 留 在 角膜 表面 


RAAE 
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所 致 。 

眼 部 特征 : 

1. 异常 的 棕色 梭 形 色素 ,沉着 于 角膜 最 
深层 , 垂直 位 于 角膜 中 央 , 形 小 , 长 约 2~4 Æ 
米 , 宽 约 0. 5 一 3 毫米 , 也 可 达 全 角膜 矢 状 径 。 
在 主 梭 形 色素 区 以 外 , 可 有 更 多 的 带 状 、 半 月 
形 或 钻石 形 纤细 色素 沉着 。 其 方面 不 规则 , 可 
有 水 平方 向 ， 也 有 倾斜 偏向 鼻 侧 或 里 侧 者 。 

2. 色素 系 来 自 葡萄 膜 游 离 的 色素 颗粒 聚 
集 而 成 ， 常 在 中 央 部 最 浓 ， 至 边缘 逐渐 变 淡 ， 
有 时 一 般 检查 即 可 见 , 但 常 需 裂 阶 灯 检查 才能 
发 现 。 

3. 在 前 房 角 也 可 有 色素 沉着 , 因而 约 5% 
患者 可 诱发 青光眼 。 称 之 为 色素 性 青光眼 。 

全 身 特征 :无 特殊 表现 。 

治疗 : 根据 青光眼 眼 压 的 情况 , 有 效 降 眼 

Kufs 综合 征 

译名 : 库 夫 斯 综合 征 

别名 : 四 成 人 型 家 族 性 黑 县 性 白痴 综合 
征 ; @@ 晚 期 少年 型 家 族 性 白痴 综合 征 ; @ 家 族 
ERRER 〈 成 人 型 );，@Kufs 病 。 

概要 : 较 罕见 。 呈 缓慢 进展 ,主要 特征 为 
进行 性 步 态 和 姿势 障碍 , 视力 减退 ,15 一 30 岁 
发 病 。 

病因 病理 :原因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
有 家 族 遗 传 倾向 , 可 能 为 黑 脂 〈 卵 磷脂 及 神经 
磷脂 ) 代谢 紊乱 所 致 , 也 有 认为 与 基因 突变 有 
关 。 

眼 部 特征 : WAWE, KA, RRF, 
眼底 视网膜 正常 或 色素 变性 ,黄斑 区 无 樱桃 红 
色 小 点 。 

全 身 特征 : 

LADE. FR MERE. 

2. 小 脑 性 共 济 失调 , 肌肉 强直 , 不 规则 的 
på DET DES Ea 

治疗 : 对 症 处 理 , 无 特殊 疗法 ,多 在 发 病 


15 一 20 年 死亡 。 


综合 征 


Kussmanl-Marie 


译名 : 库 一 麦 综合 征 

别名 : 四 多 发 性 结 节 性 动脉 炎 综 合 征 ; © 
结 节 性 动脉 周围 炎 。 

概要 : 1866 年 Kussmanl 和 Marie 报道 本 
病 , 主要 特征 为 皮肤 损害 , 多 发 性 动脉 炎 及 眼 
部 病变 ,多 见于 中 年 男性 ,男女 比例 为 2. 4 : 1。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 很 可 能 是 胶原 性 疾 
病 或 自家 免疫 性 疾病 。 

眼 部 特征 : 

1. 偏 盲 , 眼 肌 麻痹 , 高 血压 性 眼底 病变 ， 
小 动脉 痉挛 ， 视 神经 乳头 水 肿 ， 视 神经 萎缩 ， 
视网膜 渗 出 。 视 网 膜 脱 离 。 

2. 典型 的 结 节 性 动脉 周围 炎 的 变化 主要 
是 在 脉络 膜 组 织 上 ,新 鲜 的 脉络 膜 病灶 呈现 棉 
絮 团 状 ,晚期 ,脉络 膜 遗 留 下 局 限 性 萎缩 性 班 ， 
周围 被 视网膜 色素 所 包围 。 

3. 局 部 的 动脉 性 损害 尚 可 引起 虹膜 炎 ， 
浅 层 巩膜 炎 , 如 果 侵犯 眼 外 部 血管 时 , 可 见 有 
球 结膜 水 肿 或 巩膜 坏死 .如 果 角 膜 周围 血 管 发 
生病 变 ， 则 从 角膜 缘 部 开始 发 生 角 膜 坏死 。 

4. 比较 少见 的 是 在 视网膜 动脉 上 出 现 局 
限 性 损害 时 ， 可 发 生 血 管 阻塞 和 血管 瘤 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 多 形 性 改变 , 如 斑 丘 疹 , 弥漫 性 红 
BE RDA GBE MG BET 
结 节 最 为 突出 , 结 节 由 黄豆 到 葡萄 大 小 或 更 大 
些 , 一 个 或 数 个 , 沿 小 动脉 管 发 生 , 可 自由 移 
动 , 也 可 与 上 面 的 皮肤 发 生 粘连 , 局 部 有 疼痛 
及 触 痛 。 

2. FANER ER, 乏力 . 肌肉 及 关 
节 疼 痛 ， 腹 部 和 咽 峡 痛 。 

3. 心脏 机 能 不 全 , 主动 脉 炎 , 多 发 性 神经 
炎 ， 肾 脏 受累 ， 常 伴 有 高 血压 。 

4 急性 脑 症状 , 惊厥 , 偏瘫， 脑 出 血 ， 血 
栓 形成 或 栓塞 。 
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5. 贫血 , 中 性 多 核 白细胞 增多 , 嗜 酸 细胞 | 
增多 ,7 一 球 蛋 白 增高 ， 血 沉 快 。 尿 中 有 红 血 | 
R KAREM. 

治疗 ;对 症 治疗 ,促进 出 血 及 渗 出 的 吸收 。 


综合 征 


译名 : 夸 希 奥 科 综 合 征 

别名 : DREA MS AE (Hypopro- 
teinaemia ); © 多 种 缺陷 综合 人 征 
《Plurideficiency) ; 图 多 种 营养 缺乏 综合 征 ; D 
营养 性 水 肿 综合 征 ; @@ 营 养 不 良 综合 征 ; OG 
性 营养 不 良 综合 征 。 

概要 : 1953 年 Wiliams 进行 报告 , 流行 于 
不 发 达 国 家 , 主要 特征 为 生长 发 育 不 良 , 全 身 
水 肿 及 肝 脾 肿 大 。 常 见于 四 个 月 到 5 岁 的 儿 
童 。 

病因 病理 ， 由 于 摄 人 蛋白 质 的 量 及 质 缺 
丈 , 或 因 蛋 白质 吸收 障碍 ,表现 重度 营养 不 良 。 
病理 检查 :脂肪 肝 ， 胰 脏 萎缩 及 肌肉 消瘦 。 

眼 部 特征 ， 结 膜 角 膜 暗 淡 无 光泽 ， 增 厚 ，、 
有 肥皂 泡沫 样 的 粘液 分 小物 , 球 结膜 可 有 轻微 
充血 。 角膜 温润 及 雾 样 混浊 , 无 炎症 或 仅 有 轻 j 
度 炎症 的 角膜 溃疡 。 严 重 者 可 发 生 角膜 软化 、 
并 发 感染 者 可 引起 全 眼球 炎 。 | 

全 身 特征 : 

1. 小儿 在 断奶 后 给 予 蛋 白质 含量 极 少 的 
饮食 后 可 诱发 本 病 , 出 现 全 身 水 肿 , 厌食 、 呕 
吐 、 腹 泻 ， 肝 有 牌 肿 大 、 脂 肪 肝 ， 肌 肉 蓉 缩 。 

2 毛发 颜色 改变 , 脱 悄 性 , 色素 沉着 和 色 
素 障 碍 。 易 激动 ， 表 情 淡 漠 ， 应 激 性 增高 。 

3. 贫血 、 低 蛋白 血 症 ( 所 有 血浆 蛋白 成 分 
包括 白 蛋 白 均 显著 减少 )。 

治疗 :给 予 牛奶 或 其 他 高 蛋白 和 高 维生素 
饮食 , 缺 钾 时 补 钾 ， 角 膜 软化 可 给 予 维生素 D 
口服 或 注射 , 治疗 及 时 可 不 留 后 遗 症 , 若 不 治 
疗 可 致死 亡 。 


Kwashiorkor 


Lafora Bodies ”综合 征 

IZ: OM PEBER —Lefora 小 体 综合 
征 ; Lafora 病 ; GLafora” s 小 体形 成 一 肌 阵 
EEG E 

概要 : 1911 Æ Lafora 报道 本 征 。 常 在 20 
岁 左右 发 病 ， 可 进行 性 发 作 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
为 糖 蛋白 酸 、 粘 多 糖 代谢 异常 所 致 ,病理 检查 ， 
在 神经 细胞 〈 黑 质 ， 齿 状 核 特别 易 受 累 )、 视 
网 膜 和 痛 神 经 轴 突出 现 Lafora 小 体 。 

眼 部 特征 : BORER 

全 身 特征 ， 

1. 家 族 性 抽 搞 发 作 ， 进 行 性 痴呆 。 

2. 共 济 失调 , 构 音 困难 , 肌 阵 挛 等 , 锥 体 
外 及 延髓 支配 肌肉 受累 的 征象 。 

3. 血 粘 蛋 白 降 低 。 

4. AF EA OE 

治疗 ， 对 症 处 理 。 


综合 征 


译名 : 兰 兹 瑞 综合 征 

别名 : 颅 面 畸形 一 侏儒 一 腓骨 缺失 综合 征 

概要 : 1961 年 Lanzieri 曾 报告 本 病 , 主要 
特征 为 频 面 畸形 及 先天 性 腓骨 缺失 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 先天 性 头颅 的 畸 
ÆRE. 

眼 部 特征 : 视力 障碍 ， 小 眼球 或 无 眼球 ， 
先天 性 白内障 , 虹膜 缺损 , 视网膜 脉络 膜 缺损 
及 视神经 缺损 。 

全 身 特征 : 

1. 侏 侍 、 头 颅 发 育 障碍 。 牙齿 排 列 异常 。 

2. 皮肤 萎缩 ， 多 毛 症 。 

3. 先天 性 腓骨 、 踊 骨 及 中 骨 缺 如 。 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Lanzieri 


眼 综合 征 
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综合 征 


别名 : 四 垂体 巨大 畸形 综合 征 (Pituitary 
Gigantism Syndrome); 加 垂体 巨人 综合 征 ; © 
巨人 畸形 ;部 分 性 垂体 功能 低下 一 巨人 症 综 
合 征 ; @ 肢 端 肥 大 样 巨大 发 育 综合 征 ; @Neu- 
rath-Cushing 综合 征 。 

概要 : 本 病 主要 特征 为 生长 发 育 迅速 , 身 
长 体重 异常 及 肢 端 巨大 。 青春 期 发 病 , 大 约 在 
18 一 20 岁 开始 异常 生长 ， 持 续 至 27 一 30 岁 。 

病因 病理 : 生长 激素 分 小 过 多 , 特 发 性 或 
由 于 垂体 前 叶 嫌 色 性 细胞 腺 瘤 及 嗜 伊 红细胞 
增殖 所 致 。 

眼 部 特征 : 视野 双 标 侧 缺 损 , LPEN 
BARR SER. 

全 身 特征 : 

L 智力 低下 , 身材 过 高 ,骨骼 生长 和 青春 
期 延迟 ， 四 肢 增 大 ， 手 足 粗大 ， 股 骨 骨 脱离， 
音调 高 。 

2. 颅骨 体积 明显 增 大 , 蝶 鞍 扩大 , 额 骨 贺 
凸 ， 下 颌 前 凸 ， 头 痛 ， 面 及 体毛 稀少 ， 面 色 苍 
白 ， 皮 肤 光 滑 ， 外 表 年 轻 ， 脸 部 变 宽 。 

3. 关节 痛 , 肌肉 无 力 , 阴茎 和 举 丸 小 , 类 
KES. 

4. 少数 有 甲状 腺 功能 低下 和 肾上腺 功能 
低下 。 

治疗 , 病因 治疗 ,手术 切除 肿瘤 ,放射 治 
疗 。 


Launois 


Laurence-Moon-Bardet-Biedl 
综合 征 


译名 : 劳 一 穆 一 巴 一 比 综合 征 

别名 :@D 视 网 膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 指 综 
合 征 ; @ 视 网 膜 色 素 变性 一 多 指 AH 一 肥胖 
一 生殖 器 综合 征 ; 加 肥胖 生殖 机 能 减退 综合 
征 ; 图 性 幼稚 一 色素 性 视网膜 炎 一 多 指 〈 趾 ) 


畸形 综合 征 ; @ 性 幼稚 多 指 畸 形 综合 征 ; 
Bied! ( 比 德尔 ) 综合 征 ; @Biemond ( 比 蒙 
德 ) 综合 征 ; OBardet-Biedl ( 巴 一 比 ) RAE: 
@@Biedl-Bardet ( 比 一 巴 ) 综合 征 ; 四 Laurence- 
Biedl( 劳 一 比 ) 综 合 征 :四 Laurence-Moon-Biedl 
( 劳 一 穆 一 比 ) 综合 征 ; @Laurence-Moon ( 劳 
一 穆 ) 综合 征 ; 

概要 ，1886 年 Laurence 与 Moon 首先 报 
告 了 原 发 性 视网膜 色素 变性 患者 伴 有 生殖 发 
育 低下 、 智 力 迟 钝 的 情况 。1920 年 Bardet, 
1922 年 Biedl 相继 报道 了 这 类 病例 , 且 确 立 了 
以 视网膜 色素 变性 、 智 力 低下 、 多 指 〈 幅 ) ME 
形 、 生殖 器 发 育 低下 , 肥胖 为 本 征 的 五 大 主要 
特征 。Hatehinson 等 人 追踪 观察 了 Laurence 
与 Moon 所 报道 的 病例 , 发 现 这 些 患者 由 于 多 
年 后 发 生 痉挛 性 截瘫 , 而 且 眼 底 变化 是 由 严重 
进行 脉络 膜 萎缩 的 毯 层 视网膜 变性 所 致 , 故 有 
人 提议 将 本 征 命名 为 Bardet-Biedl 综合 征 ， 以 
便 与 Laurence-Moon 综合 征 相 区 别 , 但 人 们 习 
惯 上 称 本 征 为 Laurence-Moon-Bardet-Biedl 综 
合 征 〈 下 文 简称 为 LMBB)， 国 外 对 LMBB 报 
道 较 多 ， 约 600 例 。 国 内 自 1954 年 吴 厚 章 报 
道 第 一 例 至 今 约 有 50 例 左右 ， 本 病 多 在 儿童 
期 发 病 ， 男 性 两 倍 于 女性 。 

病因 病理 : 现 已 公认 LMBB 系 常 染色 体 
隐 性 遗传 病 , 多 有 家 族 性 发 病史 , 最 多 见于 血 
缘 结婚 的 后 代 ， 患 者 双亲 近亲 婚配 率 高 达 
51%. 近亲 者 多 为 姨 表 亲 ， 其 次 为 姑 表 亲 ,， 姑 
侄 亲 等 。 同 胞 发 病 率 为 1/3， 患 者 父母 表 型 正 
常 , 患者 染色 体 核 型 均 正常 , 基本 符合 常 染 色 
体 隐 性 遗传 规律 。 

多 数学 者 认为 LMBB 由 单 基因 突变 所 
致 ,由 于 基因 的 多 效 性 , 量 现 多 胚层 、 多 系统 
的 临床 症状 , 由 于 基因 突变 使 间 脑 , 尤其 是 尘 
斗 区 发 育 障碍 , 致使 出 现 一 系列 临床 症状 . 二 
中 重 雄 提出 LMBB 的 病理 为 垂体 哮 碱 细胞 增 
W. 间 脑 部 的 上 视 核 、 旁 视 核 呈 空 泡 变性 , 故 
ÆRE BL MIE. FANEN HAR) 
起 间 脑 和 视网膜 改变 . Ronssy oberling 从 解剖 
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学 上 证 实 了 视神经 内 有 些 纤维 直接 将 视网膜 
和 丘脑 下 核 相 联系 ,该 核对 垂体 分 小 负 主要 使 
命 ,从 生理 上 垂体 中 叶 分 泌 促 使 黑色 素 激素 直 
接 作用 于 色素 细胞 , 不 难看 出 , 间 脑 垂体 的 功 
能 障碍 对 视网膜 色素 变性 所 引起 的 作用 是 至 
关 重 要 的 。 国 内 文献 对 LMBB 患者 所 做 的 促 
性 腺 激素 降低 的 生化 分 析 结果 ,也 是 对 垂体 发 
育 障碍 的 佐证 。LMBB 患者 空腹 血脂 检查 几 
平 全 正常 ,有 人 分 析 患 者 的 皮下 脂肪 内 脂肪 酸 
的 成 份 发 现 , 由 糖 转变 而 来 的 软 脂 油 酸 、 MER 
明显 增高 , 故 认 为 患者 的 肥胖 是 由 于 脂肪 组 织 
的 脂肪 分 解 , 释放 游离 脂肪 酸 的 作用 减退 , 糖 
合成 脂肪 亢进 所 形成 。 

RARE: 

1. 视力 情况 ，85% 患 者 于 学 龄 前 即 出 现 
进行 性 视力 减退 ,近视 或 远视 (正视 眼 少见 ) 。 
一 部 分 患 儿 因 视力 障碍 不 能 入 学 或 中 途 退 学 。 


成 年 后 约 有 近 1/4 患者 失明 ,与 国外 文献 报道 | 


相似 。 

2. RRÆM BF 21% 和 患者， 几乎 均 旦 
KFAR MRR RIU EFE, 长 
E, RIRN. 17% BRAR AR 
可 见 到 , 多 为 内 斜视 , 可 能 与 患者 幼年 即 发 生 
视力 障碍 有 关 ; 也 可 能 由 于 患者 智力 低下 不 能 
建立 完善 的 双眼 单 视 这 样 复杂 的 功能 所 致 ; 另 
外 尚 可 见 瞳 也 异常、 虹膜 缺损 , 17% 患 者 有 色 
盲 ,全 色 育 较 红 绿 色盲 为 多 , 且 呈 家 族 性 出 现 。 

3 视野 呈 向 心性 缩小 ， 多 与 视力 减退 同 
时 起 病 ，15 岁 左右 即 可 缩小 为 10"，83% 的 患 
者 有 夜 盲 史 ， 发 病 年 龄 为 1 一 10 岁 。 

4. 约 97% 患 者 有 视网膜 色素 变性 的 眼底 
变化 ， 但 典型 者 仅 为 79%*。 和 典型 的 眼底 变化 
为 :a. 视网膜 色素 沉着 , 始 于 周边 部 ,早期 小 ， 
后 渐 成 网 织 状 或 成 骨 细胞 样 、 且 向 后 极 部 扩 
展 ;b. 视神经 萎缩 , 视盘 呈 蜡 黄色 或 黄白 色 萎 
缩 〈 较 少见 )。 视网膜 血管 明显 狭窄 。 不 典 
型 者 可 表现 为 无 色素 性 视网膜 色素 变性 、 白 点 
状 视 网 膜 炎 、 局 限 性 脉络 膜 、 视 网 膜 萎 缩 所 代 
替 。 


5 白内障 和 玻璃 体 混浊 【少见 )， 白 内 障 
特点 为 晶体 后 极 部 皮质 呈 星 状 或 斑 块 状 混浊 ， 
一 般 出 现时 间 较 晚 .玻璃 体 混浊 常 为 团 块 状 漂 
浮 物 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 : 见于 90% 的 患者 ， 略 高 于 
国外 报道 .多 数 患者 在 学 龄 前 智力 即 低 于 同龄 
儿童 , 多 不 能 就 学 , 少数 人 学 者 一 两 年 后 因 不 
能 跟班 而 退学 . 尚未 见 读 完小 学 的 报道 。 表情 
FR. EE. FERDE, FRR, E 
W hL, 少数 患者 在 7 一 8 岁 时 智力 无 明显 
异常 , 此 后 智能 发 育 突然 停滞 . 智能 低下 的 程 
度 轻 、 中 度 者 多 , RED. 有 些 患 者 伴 有 精 
神 症状 。 

2 肥胖: 见于 90% 患 者 ， 与 国外 报道 相 
似 , 发 翌年 龄 从 生 后 一 10 岁 不 等 ,37% 在 婴儿 
期 、48% 在 幼儿 期 、14%% 在 儿童 期 ， 随 年 龄 增 
长 肥胖 日 益 明显 ， 平 均 超出 正常 人 标准 体重 
12. 8 公斤 ， 肥 胖 星 均匀 性 分 布 ， 但 躯干 尤其 
EMR ER REH. 

3. BHERLMTE: IF 78% 和 患者， 与 国外 
报道 相同 。 出 生 时 即 有 ， 为 LMBB 的 最 早 表 
现 . ER ED 可 为 单 侧 或 双 侧 ， 对 称 或 不 对 
称 ， 约 有 36% 患 者 为 双手 足 多 指 〈 趾 ) ME. 
KE GOE. BÅT Qi) 尺 侧 生 多 
dl DENE QD WEZI E. k 
多 数 为 六 指 ( 趾 )， 也 有 7 一 8 Å RD 者 。 额 
SME QD 可 为 三 节 骨 、 二 节 骨 或 一 节 骨 甚至 
可 仅 为 肉 性 小 球 。 

4 性 发 育 不 全 : 见于 85% 患 者 ， 与 国外 
报道 近似 。 在 幼儿 期 , 尤其 是 女性 较 难 判断 其 
发 育 情况 ， 青 春 期 后 比较 明显 。 男 性 者 表现 
为 : 举 丸 小 而 软 , FERE. GLER 
阴茎 较 同龄 人 明显 小 , 有 11 岁 其 阴茎 1. 5em 
长 的 报道 ,青春 期 后 性 器 官 及 第 二 性 征 不 发 育 
或 发 育 差 ,阴毛 稀少 旦 女性 分 布 .乳房 女性 化 ， 
患者 可 有 性 欲 低下 、 阳 萎 、 无 精 等 症 。 男 性 的 
性 发 育 不 全 较 女性 更 明显 ,但 也 有 男性 患者 婚 
后 成 为 父亲 的 报道 。 女 性 可 有 生殖 器 发 育 不 
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良 、 阴 毛 稀少 ， 呈 男性 分 布 ,可 表现 为 初潮 延 
迟 、 月 经 不 调 、 经 量 少 、 甚 至 闭经 . 部 分 女性 
患者 仍 有 生殖 能 力 。 

5. 其 他 症状 : 可 有 扁平 颅 、 塔 头 畸 形 、 小 
头 症 、 牙 齿 排 列 不 齐 、 硬 胆 发 育 异常 、 耳 蓉 、 
先天 性 心血 管 异常 、 膝 外 翻 、 先 天 性 尿道 畸形 
。《 人 少见 )、 肛 门 闭锁 ， 代 谢 障碍 。 约 1/4 BÆR 

17, 17 酮 类 固 醇 低 于 正常 。 

诊断 与 分 型 :视网膜 色素 变性 ,智力 迟钝、 
生殖 机 能 减退 、 多 指 ( 趾 ) 畸形 、 肥 胖 为 本 征 
的 主要 表现 .具有 如 上 五 项 典型 的 诊断 并 不 困 
难 , 但 临床 上 典型 者 只 是 一 部 分 , 而 另 一 部 分 
则 症状 不 典型 。1969 年 Klein 和 Ammen 提出 
如 下 分 型 : (1) 完全 型 , 五 个 主要 表现 全 具备 ; 
(2) 不 完全 型 : 缺少 1 一 2 个 主要 症状 ; (3) 顿 
HN: RH 1 一 2 个 症状 ; (4) 不 典型 型 : 视 
网 膜 色素 变性 被 其 他 眼病 所 代替 ， 如 小 眼球 、 
无 眼球 、 无 虹膜 、 视神经 芝 缩 、 眼 肌 麻 痹 、 高 
度 届 光 不 正 、 眼 球 震 颜 等 ; (5) 扩大 型 ， 除 五 
个 主要 症状 外 还 有 其 他 先天 性 或 遗传 性 疾病 。 
此 分 型 也 不 其 完善 ， 因 它 使 得 具有 LMBB 某 
些 症状 而 非 LMBB 的 综合 征 更 加 难以 鉴别 。 
在 国内 完全 型 占 50%% , 高 于 国外 统计 , 其 余 各 
型 也 可 在 国内 见 到 。 

鉴别 诊断 : 

1. 单纯 性 肥胖 : 不 具有 本 征 的 智力 障碍 、 
生殖 器 功能 不 全 、 视 网 膜 色素 变性 等 临床 表 
现 。 

2. 家 族 性 多 指 症 : 一 家 族 中 , 尤其 是 同胞 
中 有 多 数 发 病 ,但 除 指 〈 幅 ) 异常 外 ,无 本 综 
合 征 的 其 他 临床 特征 。 

3. Ellisman Greveld 综合 征 ， 该 征 也 有 多 
指 畸 形 、 侏儒 等 症 , 但 不 具 性 腺 发 育 不 良 等 本 
征 的 主要 特征 ， 可 做 鉴别 。 

4. Froehlich 综合 征 ， 见 本 书 该 征 的 诊断 
依据 。 

治疗 与 预防 : 目前 对 本 征 无 特效 疗法 , 只 
做 对 症 治疗 或 试验 治疗 .对 视网膜 色素 变性 可 
试用 多 种 维生素 、 血 管 扩张 剂 、 中 药 、 针 灸 、 


眼 外 肌 移 植 术 等 .对 性 发 育 低下 者 男性 可 用 雄 
MK. KUT. FREKK. ERE 
F. 女性 患者 经 如 上 治疗 后 月 经 可 来 潮 , 月 经 
可 较 前 规律 ， 甚 至 可 人 怀孕 。 Z O 畸形 可 
行 外 科 手 术 。 避 免 近 亲 结婚 为 LMBB 的 重要 
预防 措施 。 
Leber 综合 征 

译名 : 莱 伯 综合 征 

别名 : 呈 家 族 性 遗传 性 视神经 萎缩 综合 
征 ; 加 遗传 性 视神经 炎 ; @ 遗 传 性 球 后 视神经 
Ki @Leber 病 。 

概述 :1871 4 Leber 首先 报告 了 一 家 族 
性 视神经 萎缩 , 并 描述 了 该 病 的 病情 特征 , 故 
后 人 称 之 为 Leber 病 。 1968 年 Seedorf 追 访 了 
一 家 系 8 代 116 人 ,发 现 每 个 携带 者 的 女儿 继 
承 了 本 病 特征 。 本 病 在 国内 外 均 有 较 多 报道 。 
主要 特点 为 : 球 后 视神经 炎 , 后 期 出 现 视神经 
BR. 在 急性 视神经 病变 中 . 眼底 有 三 个 特殊 
改变 : 视 乳头 周围 小 血管 病变 ; 假 性 视 乳 头 水 
肿 ; 荧光 素 血管 造影 不 显影 。 发病 年 龄 一 般 在 
4 一 60 岁 ， 最 常见 在 20 岁 左右 ， 男 性 多 子女 
t. 

病因 病理 : 病因 尚未 完全 明了 . 但 多 数学 

者 认为 以 细胞 质 遗 传 障碍 可 能 性 大 ,近年 来 有 
人 认为 是 由 于 氰 化 物 代谢 缺陷 ,不 能 把 氰 化 物 
解毒 变 为 硫 氰 酸 盐 所 致 , 在 患者 家 族 中 女性 是 
传递 者 ， 男 性 患者 不 再 遗传 。 

眼 部 特点 : 

1. 双眼 常 同时 或 先后 发 病 。 可 突然 或 逐 
渐 发 病 , 发 病 后 视力 急剧 下 降 , 初期 眼底 正常 
或 仅 有 视盘 充血 、 水 肿 。 出 血 和 渗 出 较 少见 ， 
随 着 病情 发 展 ，3 一 6 个 月 可 发 生 部 分 或 完全 
性 视神经 萎缩 , 以 酉 侧 萎缩 最 为 明显 , 但 视力 


| ERZAR. DALE ER. 视野 可 出 现 中 


心 暗 点 ， 旁 中 心 瞳 点 ， 向 心 缩小 ， 环 形 暗 点 ， 
生理 盲点 扩大 . 
2. 瞳孔 光 反应 迟钝 ， 约 83% 的 患者 出 现 
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后 天 性 色觉 障碍 , 红 绿 色盲 或 全 色盲 .ERG 无 
改变 或 轻 度 异常 。 

全 身 特征 : 

L 患者 发 病 时 可 出 现 头痛 ， 头 学 、 惊 厄 、 
HORER. 

2. 偶 见 智 力 障碍 、 常 伴 家 族 性 、 遗 传 性 共 
济 失调 ， 

3.X 线 检查 可 见 蝶 鞍 变形 。 

治疗 , 本 病 目前 尚 无 特殊 疗法 ， 急 性 期 可 
试用 皮质 激素 ,支持 疗法 .中 西医 结合 等 治疗 。 

Left Side 综合 征 

译名 ， 左 侧 位 综合 征 

别名 ， 左 半 侧 综合 征 | 

概要 ;本 征 主要 特点 是 在 患 有 动脉 硬化 ，| 
胸椎 肿瘤 等 情况 下 血压 明显 波动 ,此 时 出 现 左 
便 肢体 无 力 , 左 侧 辟 部 血压 测 不 到 及 左 侧 视 神 
BEG. 

病因 病理 : 原因 不 明 , AA 
或 主动 脉 狭窄 及 动脉 硬化 等 而 引起 脑 血循环 
障碍 所 致 。 | 

眼 部 特征 ， 左 侧 视力 障碍 及 视神经 著 缩 。 

全 身 特征 : 

1. 尚 可 有 动脉 硬化 、 胸 椎 内 肿瘤 、 动 脉 
A EDRR. | 

2. 在 上 述 疾病 存在 的 情况 下 ， 出 现 有 左 | 
侧 肢 体 无 力 ， 左 侧 萝 部 血压 测 不 到 。 

3. 在 用 力 之 后 ， 亦 可 出 现 右 侧 肌 力 轻 度 
EAR SMM TEKE. 

治疗 ， 主 要 是 病因 治疗 。 


Legg-Calve-Perthes 综合 征 
译名 ， 莱 一 卡 一 潘 综 合 征 
别名 : 四 股 骨头 项 一 扁平 体 综 合 征 ; OM 
骨 软 骨 病 ; ORTEN OB NSK 
MBL: Om FESTE: OMF 
畸形 性 关节 炎 ; @ 青 年 性 畸形 性 骨 软骨 炎 。 


Calve-Perthes 综合 征 ; OLegg 综合 征 ; 四 
Perthes 综合 征 。 

概要 : 1908 年 Legg、1910 年 Calve 与 
Perthes 先后 提出 报告 ， 并 认为 此 征 是 一 外 伤 
性 关节 病 。 后 来 Calve 本 人 又 将 此 征 称 为 “ 假 
BET. 美国 则 称 此 征 为 “股骨 头 软骨 
无 血管 性 坏死 (Avascular Necrosis of the 
Capltal Femoral Epiphysis)” 40“ få 7 fø (Flat— 
head Femur)”。 主 要 特征 为 一 侧 性 股骨 受累 ， 
ÅRER BTA ÆR. 多 发 于 
3 一 14 岁 的 儿童 ， 男 性 明显 偏 多 ， 男 女 比例 为 
4—5 1, 

病因 病理 :本 病 为 一 原因 未 明 的 特 发 性 骨 
化 中 心 缺 血性 疾病 , 有 人 认为 与 外 伤 有 关 , 偶 
有 伴 发 Herrick (镰刀 状 红细胞 贫血 )。 病 变 为 
骨 细胞 消失 , 反应 性 充血 , 破 骨 细胞 和 成 骨 细 
ER. 

眼 部 特征 : 两 侧 瞳 孔 不 对 称 ， 患 侧 较 健 侧 
小 ,前 房 角 发 育 异 常 ， 梳 状 韧带 残 国 ， 虹 膜 根 
部 发 育 不 变 , 不 规则 地 附着 于 睫 状 体 , 亦 可 有 
血管 的 异常 。 

全 身 特征 ， 

1. 患者 多 有 外 伤 史 ，90% 以 上 为 一 侧 性 
股骨 受累 。 

2. 多 有 体 关 节 部 位 的 疼痛 , 有 触 痛 , 易 疲 
乏 , 患 腿 活 动 受 限 而 出 现 肢 行 .可 进行 性 加 重 。 

3. MAZE, 患 肢 轻 度 届 曲 , 晚期 发 生 肌 
ARM. MAAN. 

4.X 线 检查 : FB SG EG 
骨 纹 消失 , 以 后 中 心 部 密度 加 深 , MAZEE 
扁 ,， 晚 期 骨 骨 部 坏死 , 骨 质 吸收 ,股骨 颈 短 而 
粗 ， 头 部 缩 人 颈 内 。 笨 白 增 大 变 扁 变 浅 ， 外 形 
不 规则 ， 有 时 形成 半 脱 位 。 

治疗 : 

1. 症状 明显 时 , 宜 卧 床 休息 , 保持 相对 不 
活动 ， 亦 可 用 轻 度 外 展 牵引 法 及 止痛 对 症 治 
疗 。 

2. 本 征 为 一 自 限 性 疾病 ， 通 常 经 过 4 一 5 
年 ,而 自行 痊愈 , 极 少数 患者 病程 发 展 ， 数 年 
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后 发 生 顽 固 狂 畸形 , 并 造成 肢体 短 缩 , 畸形 性 
关节 炎 而 致 活动 受 限 。 眼 科 对 症 治疗 。 


Leigh 综合 征 


译名 : 利 氏 综合 征 

别名 : 亚 急性 坏死 性 脑 峭 体 病 ; OLE 
性 坏死 性 脑病 。 

概要 : 1951 年 Leigh 报道 本 病 , 临床 分 为 
急性 型 、 亚 急性 型 及 慢性 型 。 前 二 型 多 见 于 婴 
幼儿 , 慢性 型 多 见于 青少年 . 发 病 起 伏 呈 弛 张 
性 ， 死 亡 率 约 占 50%。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染 色 体 隐 性 遗传 ， 
与 一 种 原因 不 明 的 先天 性 代谢 障碍 有 关 . 病 理 
见 脑 间 质 神经 纤维 网 稀疏 ， 脑 干 被 盖 部 脱 髓 
Wi. 坏死 和 毛细 血管 增 止 , 视神经 和 视 交叉 及 
冰 储 均 可 受累 。 

眼 部 特征 : 视力 下 降 甚至 皮质 盲 , 视野 中 
心性 暗 点 , 眼 肌 麻 兽 ,斜视 , 眼球 震 额 或 摆动 ， 
瞳孔 散 大 或 缩小 ,麻痹 性 角膜 炎 , 视 神经 攻 缩 。 

全 身 特征 ， 

1. 智力 减退 旺 进行 性 , 小 脑 性 共 济 失调 、 
肌 阵 挛 性 痉挛 和 反射 亢进 。 


2. 吞咽 和 呼吸 困难 ,衰竭 ， 轻 度 酸 中 毒 。| 


血管 舒 缩 紊 乱 ， 局 限 性 水 肿 。 
3 尿道 下 裂 及 牙齿 异常 。 


4 白细胞 增多 , 脑 背 液 蛋白 质 增加 . 头颅 | 


CT 检查 见 脑室 扩大 。 


MOT: 对症 治 疗 ， 多 在 发 病 后 数 月 死亡 .| 


Leiner 综合 征 

译名 ， 雷 纳 综合 征 

别名 四 脱 鳞 习性 皮肤 红斑 综合 征 ; © 
Leiner 病 。 

概要 : 本 征 主要 特点 为 脂 滋 性 皮炎 , ME 
剥脱 性 皮炎 及 胃 肠 功能 紊乱 。 急性 起 病 , 多 见 
于 出 生 后 2 一 4 MLE. 

病因 病理 : 病因 不 明 , 病理 特点 为 脂 滋 性 


皮炎 ， 葡 萄 球菌 及 念珠 菌 感染 。 

眼 部 特征 : 眼 瞪 剥脱 性 皮炎 ,角膜 软化 症 。 

全 身 特征 : 

1. 稻 干 及 四 肢 部 位 可 有 脱 悄 的 点 状 或 片 
状 红斑 。 

2. 顽固 性 胃 肠 功能 紊乱 。 

3. 发 热 ， 轻 度 淋巴 结 肿 大 。 

4. 实验 室 检查 ; 贫血 、 低 蛋白 血 症 。 

治疗 : 保温 箱 保温 ,可 采用 抗生素 、 激 素 
及 输血 治疗 。 

Lenoble-Aubineau 综合 征 

译名 : 伦 一 奥 综合 征 

别名 : 四 眼球 震颤 一 肌 阵 挛 综 合 征 ; OR 
球 震 址 一 多 发 性 肌 阵 挛 综 合 征 ;@ 急 性 眼球 震 
富 一 抠 干 肌 阵 挛 综合 征 ;@ 肌 阵 挛 眼 球 震 业 综 
合 征 。 

MERE. 1906 年 Lenoble 与 Aubineau 报道 
本 病 , 为 先天 性 家 族 性 遗传 性 疾病 。 主要 特征 
HEKK HERREN» 视网膜 变性 ,自发 性 肌 阵 
挛 性 运动 。 寒冷 或 机 械 刺 激 可 使 症状 加 剧 , 多 


| 见于 男性 ， 出 生 后 一 年 内 出 现 症状 。 


病因 病理 : 病因 不 明 。 家 族 性 遗传 疾病 。 
病理 检查 见 脑膜 血管 及 神经 胶 质 细胞 弥漫 性 
非特 异性 慢性 毒 血 症 改变 。 
眼 部 特征 : 
LÆREREN» GET. 
2 视网膜 色素 变性 也 常见 到 ， 但 发 病 较 
晚 。 
全 身 特征 : 
1. 特 发 性 全 身 肌 阵 挛 ， 四 肢 及 躯干 阵 挛 
性 运动 ， 冷 或 机 械 刺 激 易 诱发 。 
2. DIEU NER 
调 、 反 射 亢进 。 血 管 舒 缩 紊 乱 ， 局 部 多 汗 ， 局 
限 性 水 肿 。 
3. 尿道 下 裂 , 面部 不 对 称 , 常 伴 有 牙齿 异 
常 。 
治疗 : 对 症 治疗 ,肾上腺 皮质 激素 有 一 定 
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效果 ， 但 不 能 治愈。 


Leopard 综合 征 

RA: HRR 

别名 : OG RHEA IE (Multiple 
Lentigines Syndrome); OZ RHR ERRA 
征 ; @ 心 脏 皮肤 综合 征 ; OD Bk BE bh 
图 异常 综合 征 ， 

概要 : Gorlin 最 先 描述 了 这 一 特殊 的 综合 


征 , 主要 特征 是 生长 迟缓、 生殖 器 畸形 及 皮肤 | 


党 班 ， 出 生 时 即 见 。 有 报道 为 家 族 性 发 病 。 

病因 病理 : 常 染 色 体 显 性 遗传 , 肺动脉 狂 
Z, 侦 见 单 侧 肾 发 育 不 全 , 单 侧 的 性 腺 发 育 不 
全 。 

眼 部 特征 : 两 眼眶 距 增 宽 ， 眼 球 突出 视 
力 可 能 有 严重 损害 。 

全 身 特征 : 

1. 出 生 时 即 可 见 和 党 班 ， 以 颈 部 和 秘 干 部 
为 其 日渐 增加 与 日 光 接触 无 关 ) 。 

2 生长 较 缓慢 , 有 时 智力 低下 , ERNE 
B. FAE, VERE, XLR, R 
ARAP, IARRI, MSE, 心脏 
听诊 可 闻 及 弥漫 的 收缩 期 杂音 

3. 低位 耳 , 天 部 后 缩 , 听力 丧失 (神经 性 
或 传 异 性 )， 嗅 觉 减退 。 

4 坚 发 育 不 全 , 性 腺 功能 低下 , 生殖 器 畸 
Æ RAFA. 

5. 心电图 检查 , P—R 和 QRS 延长 ,P 波 
异常 , 内 分 泌 检查 显示 脑 垂体 功能 低下 , 原 发 
性 或 继 发 性 低 性 激素 症 。 

治疗 : 激素 替代 疗法 及 对 症 治疗 。 


Lereboullet-Pluvinage 


综合 征 


别名 : 蝶 骨 海绵 窦 综 合 征 (Sphenocav- 


ernous Sinus Syndrome) 


| 概要 : 本 征 主要 特征 有 第 、N 、Vi 颅 神 
AREV 神经 第 一 介 枝 麻痹 和 眼球 突出 .通过 

| ME LRS EEE. JEGER VA 
| 难 , 眼球 突出 则 说 明 病 变 侵犯 了 眶 内 。 基于 这 
一 事实 ,有 学 者 提出 本 征 是 海绵 综合 征 与 眶 上 
裂 综合 征 的 联合 。 

病因 病理 : 多 由 颈 动脉 血管 瘤 、 NEGER 
塞 、 脑 异 瘤 侵犯 了 海绵 赛 、 鼻 咽 部 肿瘤 及 转移 
MENTE. 

眼 部 特征 :视力 减退 ， 复 视 ， 眼 球 突出 ， 
眼 瞪 和 球 结膜 水 肿 , 眶 后 疼痛 ,角膜 知觉 消失 ， 
WEN 、 及 第 Wl 颅 神经 不 全 性 和 完全 性 麻痹 ， 
外 展 神经 麻痹 可 先 于 动 眼神 经 麻痹 之 前 , 尚 可 
见 复 视 。 

全 身 特征 : 

EV 颇 神 经 第 一 支 不 会 麻痹 , 半 侧 面部 麻 
木 , 有 时 也 可 累及 第 二 及 第 三 支 而 发 生 咀 嚼 肌 
的 麻痹 。 

治疗 ， 主 要 是 神经 科 治 疗 。 


综合 征 


译名 : 累 里 综合 征 

别名 : 四 烛 泪 样 骨 质 增生 症 ; @ 骨 化 过 早 
综合 征 ; OMEGA GE DAER 
(Pleonosterosis) 。@ 过 度 骨 化 综合 征 ， OLeri 
病 ; (DLeri 型 脆性 骨 质 硬化 。 

BEE: 1924 年 Leri 报道 本 征 。 主 要 特征 
为 侏儒 、 眼 部 病变 及 关节 运动 障碍 , 有 家 族 性 
fe BLATTER. KAFE RLE 
一 肢体 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 呈 常 染色 体 显 性 遗 
fe. 先天 性 骨 营 养 障碍 ,长 骨 艇 过 早 骨 化 。 也 
有 认为 可 能 由 于 细菌 ， 霉 菌 或 奇 生 虫 感染 所 
致 . 病理 可 见 骨 质 增 厚 , 关节 惠 由 致密 纤维 软 
骨 组 织 构成 ， 无 弹力 纤维 。 

眼 部 特征 : 角膜 有 弥漫 性 混浊 GE NAAR 
雾 样 或 不 规则 混浊 )， 小 眼球 ， 眼 瞪 增 厚 ， 斜 
| 视 ， 眼 外 肌 麻痹 及 并 发 性 白内障 。 


Leri 


眼 综合 征 
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全 身 特征 : 

1. 患 肢 弯曲 变形 , 关节 运动 障碍 , KHE 
É, E D 异常 宽大 。 

2 患 骨 局 限 性 疼痛 , 活动 后 加 剧 , 休息 后 
疼痛 减轻 。 

3. MAER, 不 对 称 侏儒 。 皮肤 异常 , M 
见 蒙古 样 痴 呆 面 狐 .过 分 增生 的 骨膜 可 造成 神 
经 受 压迫 。 

4.X 线 可 见 不 规 则 增生 的 骨 皮质 似 溶化 
的 蜡烛 沿 烛 旁 下 流 , 使 骨 轮廓 高 低 不 平 , 宛如 
溶化 而 流 注 的 蜡烛 油 ( 烛 泪 状 骨 质 增生 症 因此 
而 得 名 )。 

治疗 : 对 畸形 者 可 矫形 治疗 。 眼 部 对 症 治 
疗 。 


综合 征 


译名 : 莱 尔 马 耶 综合 征 

别名 : HA HOGGE RE 

概要 ，1916 年 Lermoyez 报告 了 1 例 和 
Meniere 综合 征 相似 但 不 相同 的 病例 。 其 特征 
是 先 有 耳 斧 和 耳鸣 的 发 作 ， 随 后 才 发 生 有 眩晕 。 


Lermoyez 


待 眩 党 发 生 后 ,先前 的 耳 莹 和 耳鸣 随 之 相继 消 | 


R. GAM Meniere KRATER TAM. F 
鸣 、 耳 玖 的 发 作 是 有 区 别 的 ) 。 本 征 已 被 列 为 
一 独立 的 病症 ， 但 仍 有 人 主张 将 其 置 人 Me- 
niere 综合 征 之 中 ， 因 为 二 者 均 属于 内 耳 性 眩 
Æ, {H Meniere 综合 征 多 在 50 一 60 岁 发 病 , 而 
本 征 多 在 30 一 40 岁 发 病 。 

病因 病理 :可 认为 是 植物 神经 功能 紊乱 ， 
内 听 动 脉 血 管 痉挛 和 血管 扩张 交替 发 作 ,是 发 
生 本 征 的 原因 。 当 耳 动脉 阻塞 时 ， 出 现 耳 登 ， 
当 迅 速 解除 阻塞 时 , 则 又 发 生 了 了 眩晕。 有 学 者 
认为 ， 引 起 此 种 血管 痉挛 的 原因 和 强烈 的 噪 
音 、 激烈 的 运动 以 及 中 毒 等 有 关 。 而 迷路 的 应 
激 性 增强 也 是 一 个 因素 。 

眼 部 特征 : Å HERR TAES 
前 庭 系统 受累 的 对 侧 或 张力 增强 的 一 侧 . 

全 身 特征 : 


1. 发 作 性 耳鸣 伴 听力 减退 , 当 耳 鸣 消 失 ， 
听力 恢复 后 出 现 上 防潮， 伴 恶心 、 呕 吐 。 

2. 与 Meniere 综合 征 出 现 症状 的 顺序 相 
反 ， 多 数 先 突然 耳 克 。 继 之 耳鸣 和 及 学 。 

3. ÆR HF HETER. 

4. 耳 科 检查 、 听 力图 测定 , 皮肤 划 痕 试验 
等 对 诊断 有 一 定 帮助 。 

治疗 : 主要 为 耳鼻 喉 科 治疗 ， 预 后 好 。 


Letterer-Siwe 综合 征 


译名 : 莱 一 斯 综合 征 

别名 : 组 织 细胞 增生 综合 征 ; ORL 
网 状 内 皮 细 胞 增生 症 ; @ 急 性 组 织 细胞 病 ; OD 
ABT-Letterer 综合 征 ; OSiwe 综合 征 。 

概要 :本 征 为 一 组 非 家 族 性 的 不 含 脂 质 的 
网 状 细胞 增生 症 ,主要 特征 有 全 身 性 淋巴 结 肿 
大 、 贫血 及 皮肤 损害 . 多 见于 婴 幼 儿 及 3 岁 以 
下 的 儿童 。 

病因 病理 ;病因 不 明 ， 有 报道 为 家 族 性 ， 
可 能 为 隐 性 遗传 , 病理 可 见 肝 、 脾 肿 大 , AL, 
眼 、 皮肤 、 肺 部 被 组 织 细胞 和 嗜 酸性 白细胞 温 
润 。 

眼 部 特征 ， 眼 球 突出 ， 亦 可 见 眼 球 震 要， 
AENT, HERH MRM, N 
葡萄 膜 炎 性 增 厚 , AUKER, 视 乳 头 水 
肿 ， 严 重 者 可 致 视网膜 脱离 。 

全 身 特征 : 

1. 疲劳 、 厌食 、 烦躁 及 极度 衰竭 。 持续 发 
热 ，( 非 固定 热 型 )。 

2. 皮肤 旦 棕 黄 色 丘 疹 , 有 边缘 发 红 , 中 心 
E. BOKSE DNG MERE RE BOR 
点 。 

3. 全 身 性 浅 表 淋巴 结 肿 大 ， 肝 脾 等 网 状 
内 皮 系统 脏 器 肿 大 。 水肿, 进行 性 贫血 ， 有 出 
血 倾向 。 

4. FER: GRE. 

5 实验 室 检查 : 白细胞 增多 , 淋巴 细胞 增 
i 加 , 单 核 细胞 中 度 增多 , 网 织 红细胞 长 期 持续 
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增加 。 
.6.X 线 检查 : 肺 野 可 发 现 网 状 与 斑点 状 阴 
影 ,骨骼 摄 片 可 见 骨 质 破坏 , 尤 以 颅骨 为 突出 。 
治疗 : 无 特殊 疗法 ， 预 后 不 良 ， 多 于 半月 
至 两 年 左右 死亡 。 偶 见 慢性 经 过 或 缓解 数 年 。 
Lewis 综合 征 
译名 : 路 易 综合 征 
别名 : DET EMS Es © 
Lewis WITE HARE. 
概要 : 本 征 临床 表现 与 一 般 性 狼疮 相似 ， 
常温 及 鼻 和 耳 , 但 最 初 可 能 浸 犯 眼 瞪 , 须 加 以 
鉴别 ， 
病因 病理 ;梅毒 所 致 
眼 部 特征 : 
1. 结 节 性 梅毒 疹 , 常 损 及 下 瞪 , 泪 管 的 损 
害 可 能 为 口腔 . 鼻 直 接 蔓延 或 经 由 淋巴 管 扩展 
所 致 。 
2. 结膜 损害 (可 能 由 于 口腔 、 大 腔 粘膜 所 
MRD, AMG. 
3. 偶 见 虹膜 睫 状 体 炎 
全 身 特征 : 面部 皮肤 及 耳 部 , 四 肢 或 躯干 
， 可 见 梅毒 疹 。 
治疗 ， 驱 梅毒 治疗 。 
Lijo Pavia-Lis ”综合 征 
译名 : 利 一 利 综合 征 
别名 : 加 视网膜 一 垂体 综合 征 ; @ 视 网 膜 
一 脑 下 垂体 综合 征 ;@ 良 性 视网膜 一 垂体 功能 
低下 综合 征 。 
概要 : 本 征 主要 特征 为 头痛 眩晕 、 视 力 下 
降 及 精神 异常 , 常见 于 女性 , 任何 年 龄 均 可 发 
病 。 
病因 病理 :由 于 垂体 促 性 腺 激素 分 小 碱 少 
所 致 。 因 为 服用 此 类 激素 后 症状 可 消失 。 
眼 部 特征 : 
1. 中 心 视力 减退 , 视野 呈 非 典型 性 变化 ， 


主要 见 鼻 上 方 视野 缩小 
2. 眼底 检查 可 见 视网膜 动脉 明显 变 细 ， 
黄斑 部 水 肿 , 视 神经 炎 , 甚 至 发 生 视 神经 萎缩 。 
全 身 特征 : 
1. 发 病 时 可 有 剧烈 头痛 ， 肪 尝 及 精神 异 
常 。 
2 糖尿 。 
3.X 线 检查 可 见 蝶 鞍 后 床 突 有 脱 钙 及 骨 
溶解 。 
治疗 : 服用 促 性 腺 激素 后 症状 即 可 消失 。 


综合 征 


HA: 视 物 显 小 综合 征 〔Micropsia Syn- 
drome) 

概要 : 本 征 主要 特征 为 视 物 变 小 , 是 一 种 
与 脑病 变 有 关 的 精神 性 视觉 现象 。 

病因 病理 : 主要 发 生 于 急性 感染 、 药物 或 
酒精 中 毒性 询 妄 ， 阁 呆 和 脑 外 伤 的 病人 。 

眼 部 特征 : 视 物 变 小 , 表现 为 对 外 界 物体 
的 大 小 , 位 置 距 离 均 产生 错觉 , 看 人 或 物体 均 
显 小 , 系 精神 异常 的 视觉 先兆 , 尚 有 左 侧 偏 盲 。 

全 身 特征 :上 述 错觉 可 在 梦 中 出 现 或 为 固 
定 幻 视 , 可 出 现 暂时 性 头 向 左 篇 斜 ,而 且 常 伴 
攻击 性 的 姿势 。 

治疗 : 对 症 处 理 和 治疗 原 发 病 。 


综合 征 


译名 : 利 特 耳 综合 征 (EM) 

别名 : 四 指甲 一 瞬 骨 综合 征 ; @ 关 节 一 骨 
一 指甲 发 育 不 良 一 艇 骨 角 样 骨 综合 征 ;@@ 甲 一 
通 综 合 征 ， 团 遗传 性 骨 一 指甲 营养 不 良 综合 
症 ; @ 遗 传 性 骨 指 甲 发 育 不 良 综合 征 ; OE 
性 骨 软 骨 发 育 不 全 症 : Fong 综合 征 ; 
Oesterreicher-Turner 综合 征 ; ØTurner-Kieser 
综合 征 ;QQHOOD( 遗 传 性 骨 指 甲 发 育 不 全 ) 综 
合 征 ; Touraine 综合 征 工 型 。 

概要 :1897 年 Little 报告 本 病 的 主要 特征 


Lilliputian 


Little (EM) 


眼 综合 征 


为 指甲 、 骸 骨 等 发 育 不 良 , 眼 及 肾脏 受 侵 , 早 
期 常 无 症状 ， 多 至 10 一 30 岁 才 被 发 现 ， 男 女 
STRAE. BAKER HRL. 

病因 病理 : 病因 未 明 ， 属 遗传 性 疾病 , 可 
能 为 常 染 色 体 显 性 遗传 ， 其 基因 与 ABO 血 
型 在 同一 染色 体 上 ,定位 于 9 号 染色 体 长 臂 三 
区 4 带 。 

眼 部 特征 : EERE, PINE EEF 
E. AR, MEAR ELAH, hht 
白内障 等 。 虹膜 异 色 , 虹膜 色素 沉着 , 虹膜 内 
缘 周围 三 叶 样 暗 区 。 

全 身 特征 : 

1. 最 突出 的 表现 为 指甲 营养 障碍 ， 指 甲 
菲 薄 ， 发 育 差 ， 以 拇指 最 显著 ,小 指 最 轻 ,， 其 
至 指甲 缺 如 ， 指 骨 正 常 。 

2. 骨 发 育 不 良 表现 为 ， 单 侧 或 双 侧 髋 骨 
发 育 不 良 或 缺 如 ， 膝 部 、 肘 部 脱 白 ,， 双 侧 对 称 | 
HBA fi CFongs 征 ), ARMY sko) 
可 以 触及 , BEE SAK JER 
KPE, 肘 部 不 能 伸展 、 旋 前 或 旋 后 。 骨盆 
BE. DØRBE. WER BEARS 
椎 前 凸 ， 弯 指 等 。 

3. 约 有 40% 患 者 合并 肾脏 损害 ， 肾 小 球 
肾炎 早期 有 血尿 、 蛋 白 尿 , 约 1/4 患者 发 展 成 
REE ER BERA). 

治疗 : 本 病 主要 是 对 症 治疗 , 对 骨骼 畸形 
者 可 形 截 骨 术 或 肌 妥 转 位 术 , 眼 疾 不 影响 视 功 
能 和 外 观 者 可 不 治疗 。 有 症状 者 可 做 相应 治 
疗 . 对 肾脏 疾病 可 按 一 般 肾 炎 治疗 ， 肾 功能 误 
竭 者 可 行人 工 透析 或 肾 移植 手术 。 


综合 征 


译名 : HERRA (W) 

别名 : 婴儿 大 脑 性 双 侧 瘫痪 综合 征 ; OD 
大 脑 性 瘫痪 综合 征 ; @@ 先 天 性 痉挛 性 双 竣 ; © 
先天 性 痉挛 性 肢体 僵直 ; @Little 病 ; @Little 
EGEDE. 

HE AN DLR LET HER FR AGR, 


Little (WJ) 
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对 称 性 双 侧 竣 疾 为 特征 。 

病因 病理 : 主要 由 于 缺 氧 、 出 血 及 先天 性 
缺陷 等 因素 引起 大 脑 运动 区 神经 元 的 损害 所 
致 。 

眼 部 特征 : WIFE BERN FT 
伴 有 斜视 , 先天 性 晶状体 混浊 ,眼底 可 见 视 神 
经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. BAST HRR ERER, 常 累及 双 侧 ， 
一 般 以 下 肢 为 重 , 常 伴 手足 徐 动 症 或 舞蹈 样 运 
动 。 上 肢 精 细 动 作 多 受 影响 。 

2. 站 立时 双 下 上肢 常 呈 痉 挛 性 伸 直 和 内 
收 ， 严重 影响 患 儿 行走 。 

3. 膝 、 躁 反射 亢进 ， 肌 张力 增强 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 对 患 儿 应 加 强 护理 ， 
尽 旱 进行 体育 锻炼 ,对 有 了 畸 形 和 功能 障碍 者 可 
行 手 术 治 疗 。 有 报道 提示 , 阿托品 、 后 马 托 品 
对 眼 有 影响 ,而 且 由 于 其 敏感 性 增加 可 致 患 儿 
死亡 ， 故 应 慎 用 或 禁用 。 

Loeffler 综合 征 

译名 : 昌 佛 琉 综 合 征 

别名 : 叶酸 细胞 性 肺炎 (Eosinophilic 
Pneumonitis); @ 嘲 伊 红细胞 性 肺炎 ; Or 
红细胞 性 局 部 急性 肺炎 ;@ 暂 时 性 哮 酸 粒 细胞 
增多 性 肺炎 ， 回 特 发 性 哮 酸 粒 细胞 增多 性 肺 
炎 。 

概要 : 1932 年 Loeffler 首先 报告 了 51 例 
游 走 性 肺 部 浸润 并 伴 有 一 过 性 周围 血液 酸性 
白细胞 增多 (10 一 30%) 的 病例 , 这 些 病 例 大 
部 分 在 一 个 月 左右 自行 痊愈 , 且 不 伴 有 呼吸 道 
症状 , 后 来 , 即将 上 述 病征 称 为 Loeeffler 综合 
征 . 同 年 ,Crofton 又 对 本 征 进行 了 详细 的 临床 
研究 , 并 将 其 分 为 五 类 。 有 学 者 提出 本 征 不 能 
算 为 一 独立 的 综合 征 ,而 代 之 以 嗜 酸 细胞 肺 浸 
BL. 但 是 为 了 适应 学 术 与 临床 需要 , 目前 
仍 将 本 征 看 成 一 个 独立 的 综合 征 。 

病因 病理 : 本 征 病因 学 说 繁多 , 有 药物 花 
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粉 的 变态 反应 之 说 ， 有 寄生 虫 、 真 菌 病 、 结 节 
性 末 稍 动脉 炎 之 说 。 也 有 认为 和 肺 内 感染 , 特 
别 是 和 结核 杆菌 感染 有 关 . 病理 检查 : 肺 部 有 
哮 酸 粒 细胞 , 巨大 细胞 浸润 , 浆液 渗 出 , EA 
增生 和 血管 改变 。 

眼 部 特征 : 眼 内 炎 ， 视网膜 梗塞 , 出 血 和 
渗 出 。 

全 身 特征 : 

1. 发 热 , 乏力 , RR, 周身 不 适 , 体重 下 
降 。 

2 轻微 干咳 ， 呼 吸 短促 (有 时 严重 )， 胸 
痛 ， 肺 部 有 罗 音 ， 心 包 积 液 。 

3.X 线 示 肺 部 有 不 规则 的 云 架 状 阴影 或 
斑点 状 温润。 

4 实验 室 检查 : 血 白细胞 总 数 增多 , 80% 
为 嗜 酸性 粒 细胞 ， 痰 涂 片 可 见 大 量 嗜 酸 粒 细 
胞 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 必要 时 用 肾上腺 皮质 激 
素 ， 一 般 1 一 2 个 月 消失 ， 预 后 良好 。 


Lortar-Jacob-Degos 
综合 征 


译名 ， 洛 一 雅 一 德 综合 征 

别名 : 中 眼 天 疱 疮 综合 征 ; 加 疗 痕 性 类 天 
疱 病 ; @ 良 性 粘膜 天 净 疮 ; @ 粘 膜 粘 连 性 萎缩 
性 大 疱 性 皮炎 。 

概要 : 本 病 主要 特征 为 : 眼 粘膜 及 眼皮 肤 
病变 ， 结 膜 粘连 及 疗 痕 形成 ， 多 见于 65 岁 以 
上 的 女性 ， 结 膜 受累 约 占 ?5%。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 病理 见 皮 损 部 有 淋 
巴 细胞 、 浆 细胞 及 哮 酸 性 粘 细胞 , 表皮 下 大 疱 
形成 ， 无 琼 层 细胞 松 解 ， 最 终 可 导致 纤维 化 。 

眼 部 特征 :结膜 与 体 表 相 邻 部 位 反复 性 大 
疱 样 损坏 ， 结 膜 大 疱 破裂 后 ， 而 产生 溃烂 ， 不 
易 愈合 ， 最 终 形 成 粘连 及 斑痕 。 

全 身 特 征 : 皮肤 大 疱 性 损害 ， 廉 烂 (多 发 
生 在 与 结膜 相 邻 之 处 )， 愈 合 缓慢 且 极 易 形成 


BEE. 
治疗 : 无 特效 疗法 。 皮肤 持 续 糜烂 者 可 植 
皮 。 瞪 球 粘连 严重 者 可 行 层 粘 膜 移 植 术 。 


Louis-Bar ”综合 征 


译名 : 路 一 巴 综合 征 

别名 : 四 毛细 血管 扩张 共 济 失 调 综合 征 ; 
回 共 济 失调 性 毛细 血管 扩张 症 ;@ 运 动 失调 毛 
细 血 管 扩张 综合 征 (Ataxia-telangiectasia 
Sydrome) ; @ 遗 传 性 小 脑 综合 征 ; @ 脑 眼皮 肤 
毛细 血管 扩张 症 ;@ 头 一 眼 一 皮肤 毛细 血管 扩 
张 ，@Boder-Sedgwick 综合 征 。 

概要 1941 年 Louis-Bar 最 先 提出 本 征 ; 
以 后 临床 相继 有 报道 。 有 家 族 性 ， 儿 童 发 病 ， 
旦 慢性 进行 性 发 展 。 常 在 20 岁 内 死亡 。 主 要 
特征 为 遗传 性 运动 失调 , 眼 、 皮肤 进行 性 毛细 
血管 扩张 及 复发 性 呼吸 道 感染 等 。 

病因 病理 : 常 当 色 体 隐 性 遗传 , 有 学 者 曾 
认为 本 病 系 胸腺 发 育 异 常 导致 免疫 缺陷 但 也 
有 人 认为 与 低 r 一 再 球 蛋 白 血 症 有 关 。Harley 
等 报道 本 病死 于 淋巴 网 状 细胞 的 恶性 变 ,病理 
学 检查 : 中 枢 神经 系统 改变 局 限于 小 脑 、 脑 皮 
质 。Purkinje 细胞 、 蓝 样 细胞 及 颗粒 层 消失 。 

眼 部 特征 : 

1. RREN. 眼球 运动 性 运用 不 能 、 运动 
缓慢 、 向 上 向 外 注视 时 引起 快速 既 眼 、 假 性 眼 
肌 麻 痹 , 头 转动 时 ， 眼 球 转向 对 侧 ，, 然后 缓慢 
回复 原 位 , 辐 转 功能 减弱 ,眼球 视 动 反应 消失 。 

2. 毛细 血管 扩张 ， 多 发 生 在 4 一 6 岁 时 ， 
首先 见于 鼻 侧 及 杜 侧 球 结膜 ,为 细小 光亮 对 称 
的 红色 条 纹 , 多 呈 肩 形 分 布 ,日光 照射 或 发 执 
时 更 为 突出 。 

全 身 特征 : 

1. 进行 性 小 脑 性 运动 失调 ， 首 先 出 现 于 
机 幼 儿 时 期 ,表现 为 步 态 不 稳 , 头 部 摇摆 不 定 。 
2 一 5 岁 时 可 缓解 ， 而 代 之 为 手足 徐 动 症 。 

2. 智力 障碍 约 占 80% , 小脑 性 构 音 障碍 、 
语言 迟钝 , 65% 生 长 发 育 缓慢 。 全 身 皮肤 可 出 


眼 综合 征 
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现 毛细 血管 扩张 和 小 点 状 色素 沉着 (面部 、 颈 
部 、 耳 部 及 躯体 远 端 均 可 出 现 )。 

3 RA ERR MG ERR. BA 
EK, WELTER. ARTEK MKF. 
常 可 因 合并 肺 部 感染 而 死亡 。 骨 肠 道 、 泌尿 道 
亦 可 感染 。 

4. 85% 妥 反射 和 肌 张 力 减退 或 消失 .肢体 
ÆRMER KARN. 


5. 皮下 脂肪 减少 、 脂 滋 性 皮炎 、 毛 发 过 早 | 


脱落 等 。 

6. 血 IgE 和 IgA 明显 减少 。 出 现 低 分 子 
的 IgM, 但 lgG 正常 气 脑 造 影 和 颅 脑 CT 显 
RARER. 

鉴别 诊断 :本 征 应 注意 与 下 列 综合 征 进行 
鉴别 ， 

1. 先天 性 毛细 血管 扩张 红斑 综合 征 :此 
征 有 毛细 血管 扩张 ， 但 无 共 济 运动 失调 。 

2. Kaposis 病 :可 有 毛细 血管 扩张 ,但 同时 
伴 有 首 靖 ， 智 力 障碍 及 耳 殊 ， 而 本 征 没有 。 

3. Rendo-Osler-Weber 病 ; 该 征 有 了 眼 及 皮 
肤 毛 细 血 管 扩张 ,但 还 伴 有 颅 脑 部 和 肺 部 的 血 
BØTE HM. 

4. Freidreich JAM: 该 征 多 在 6 一 15 
岁 时 发 病 , 伴 有 痛 铺 征 ， 脚 畸形 脊柱 侧 突 , 但 
无 毛细 血管 扩张 症 。 

治疗 : 无 根本 治疗 措施 ,可 对 症 处 理 , 提 
高 免疫 能 力 等 。 

Lowe 综合 征 

译名 : 勒 书 综合 征 

别名 : DRAR BER BER 
征 ;@ 眼 一 脑 一 肾 综合 征 ;@ 有 机 酸 尿 综合 征 ; 
@ Lowe-Bickel 综合 fE; © Lowe-Teyrey- 
Melachlan 综合 征 。 

概要 : 1952 Æ Lowe 报道 本 病 , 主要 特征 
为 先天 性 肾 小 管 功能 异常 ,氨基 酸 尿 及 先天 性 
白内障 。 仅 男性 震 患 ， 多 在 儿童 期 发 病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 目前 多 认为 是 一 种 


伴 隐 性 遗传 性 疾病 ， 由 异型 合子 的 女性 传递 。 
病理 见 肾 小 管 扩张 , 肾 小 球 透 明 变性 , 脑 软 腊 
下 实质 空 泡 形成 倾向 ,视网膜 神经 节 细 胞 异常 
改变 。 

眼 部 特征 : 

1. RRAN., +R, EREE, FEL GE 
AR. 虹膜 外 翻 ， 前 房 角 发 育 异常 ， 暗 孔 小 。 

2. 角膜 混浊 , BAER BEE ER 
性 青光眼 及 白内障 为 常见 症状 ,有 人 认为 先天 
性 白内障 较 青光眼 更 为 常见 。 

全 身 特征 : 

1. JET: ÆRE. FE. 

2. 生长 发 育 障 碍 , 头 大 , 额 突 , HK ML 
肉 骨骼 异常 骨干 有 压痛 ， 骨 软 化 ,下肢 关 节 
肿胀 ， 关 节 活 动 过 度 。 

3. 肌 张 力 减低 , 腿 反 射 消失 或 减弱 。 皮肤 
干燥。 先天 性 血管 畸形 。 

4. AE BELE BG NED 
能 异常 ， 酸 中 毒 ， 肾 性 糖尿 ， 有 机 酸 尿 ， 多 种 
氨基 酸 尿 〈 尿 中 可 见 胱 氨 酸 ， 乌 氨 酸 、 赖 氨 酸 
等 )。 蛋白 尿 ， 尿 PH 值 约 6. 5。 

5.X 线 示 骨 质朴 松软 化 和 你 偿 病 改变 , 重 
者 可 有 病理 性 骨折 。 

6. 幼儿 期 脑 电 图 可 见 着 病 波 型 。 

治疗 : 对症 处 理 ， 无 特殊 疗法 ， 


Lubarsch-Pick ”综合 征 


译名 : 路 一 匹 综合 征 

别名 : @ 原 发 性 淀粉 样 变性 综合 征 Pri- 
mary Amyloidosis Syndrome); QA ME 
性 淀粉 样 变性 ; @ 自发 性 淀粉 样 变性 ; @ 特 发 
性 淀粉 样 变性 。 

概要 : 主要 特点 为 巨 舌 , 肝 脾 肿 大 及 进行 
性 肌 无 力 。 本 病 罕 见 , 发 病 年 龄 40 一 80 岁 , 男 
性 多 于 女性 。 

病因 病理 : 病因 不 明 ， 可 能 为 显 性 遗传 ， 
具有 高 球 蛋白 血 症 ,淀粉 样 物质 主要 沉积 在 胃 
肠 、 泌 尿 生殖 系 、 平 滑 肌 和 横 纹 肌 中 。 
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眼 部 特征 : 

1. 眼 外 肌 和 眼 内 肌 麻 痹 ， 淀 粉 样 物质 沉 
积 在 眼 外 肌纤维 膜 。 结膜 中 、 外 层 、 上 巩膜 血 
管 、 睫 状 血管 的 中 层 和 外 层 、 睫 状 神经 东 、 角 
膜 实质 层 、 脉 络 膜 血管 的 中 层 和 外 层 也 可 见 淀 
粉 样 物 质 沉积 。 

2. 泪液 减少 , 玻璃 体 混浊 , 视网膜 出 血 及 
渗 出 。 

全 身 特征 : 

1. 四 肢 末 稍 神经 病变 。 

2. 肝 肾 功能 不 良和 肝 脾 肿 大 , 心力 衰竭 。 

3. 皮肤 蜡 样 病变 ， 进 行 性 肌 无 力 。 

4. 巨 舌 畸形 ， 偶 见 骨 损害 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 

Lukianowiez ”综合 征 

别名 : 四 镜 幻像 综合 征 〈Mirror image 
Syndrome); O A HIHAT: OARRA 
征 。 

概要 :本 征 见 于 风 患 抑郁 症 及 精神 分 裂 症 
者 , 病人 把 自己 看 成 两 人 , 常 突然 出 现 幻想 双 
象 ， 呈 白色 、 透 明 或 无 色 ， 只 持续 数秒 。 

病因 病理 :在 视觉 领域 内 身体 的 影像 妄想 
性 脱离 ,有 学 者 曾经 解释 “自体 幻 视 ” 系 体 象 
的 幻想 反应 到 视野 中 ， 而 Lippman 解释 为 自 
体 二 象 性 幻觉 。 

眼 部 特征 ， 幻 视 自己 为 双人 。 

全 身 特征 : 

1. WAM. MADRE, WE W. 

2. 对 自己 身体 全 部 或 部 分 产生 幻觉 体验 
(突然 出 现 )， 常 似 镜 中 所 见 。 

治疗 ;精神病 科 治疗 。 


Madida 综合 征 
译名 : 马 迪 达 综合 征 


别名 : 湿性 综合 征 
概要 : 本 征 与 Sjogren 综合 征 相 反 ， 因 泪 


液 分 泌 增多 和 泪液 稀释 而 引起 眼 部 病变 ,发 病 
年 龄 在 6 个 月 到 4 岁 。 

病因 病理 : 可 能 由 于 毒素 RHE A 
激 视 丘 下 部 ， 异 致 中 枢 神经 系统 病变 所 致 

眼 部 特征 : 

1. 主要 表现 为 泪 溢 症 ， 并 由 此 而 引起 闭 
1, REZE, RART SERRA. 

2. 泪液 多 而 稀释 ， 含 钠 量 减少 ， 为 低 渗 
性 。 

全 身 特征 : 

1. 唾液 分 小 增多 , 汗液 多 , 常 伴 皮肤 发 痒 
或 汗 疱疹 ， 肪 胞 疙 及 需 菌 感染 等 。 

2. 烦 渴 多 饮 ， 但 尿 少 。 

3. 部 分 病例 有 上肢 端 烧灼 性 疼痛 ， 且 呈 玫 
瑰 红 色 ， 类 部 和 鼻尖 也 呈 繁 红色 。 

治疗 : 主要 为 病因 治疗 , 可 采用 对 抗 汞 中 
毒 的 药物 ， 也 可 注射 阿托品 以 减少 腺 体 分 小 
等 。 但 小 儿 用 药 应 慎重 ， 以 防 中 毒 。 


Marchesani 综合 征 


译名 : 马 切 山 尼 综合 征 

别名 ，@D 球 形 晶状体 一 短 指 畸 形 综合 征 ， 
回 球形 晶状体 短 指 崎 形 ;@ 短 指 一 晶状体 半 脱 
位 综合 征 ; @ 短 身体 畸形 合并 球状 晶状体 ; © 
短 身材 一 球状 晶体 综合 征 ;@ 体 短 球形 晶状体 
综合 征 ; @ 先 天 性 中 胚 叶 发 育 障碍 ; @ 先 天 性 
增殖 性 中 胚层 营养 不 良 ;@ 先 天 性 中 胚层 发 育 
障碍 ; 四 增生 型 先天 性 中 胚层 营养 不 良 ; 四 中 
胚层 发 育 不 全 性 营养 不 良 ，@@ 反 Marfan 综合 
征 ; @Weil-Marchesani 综合 征 。 

概要 1932 年 Weil 首 报 本 病 ，1939 年 
Marchesani 详细 描述 了 本 病 特 征 , 目前 国内 外 
已 有 较 多 报道 , ERREA SHR Ha 
粗 ， 球 形 晶 体 ， 发 病 年 龄 为 9 个 月 一 13 岁 。 

病因 病理 : 遗传 性 疾病 , 确切 的 遗传 类 型 
尚 不 清楚 .一般 认为 呈 常 染色 体 显 性 遗传 或 为 
部 分 表现 型 的 杂 合子 隐 性 遗传 由 于 中 胚 叶 组 
织 过 度 增殖 , 引起 其 营养 障碍 所 致 . 眼 的 病理 


眼 综合 征 


改变 为 睫 状 体 发 育 不 全 , 胎 裂 闭合 缺陷 , 唱 状 
体 计 血管 营养 的 亲 乱 。 

眼 部 特征 : 

1. 晶体 较 正常 者 圆 , 有 直径 小 ,往往 伴 有 
高 度 近视 性 届 光 不 正 ( 主 要 是 晶状体 弯曲 度 过 
大 所 致 ;, 散 盎 后 可 况 及 全 部 晶体 的 赤道 部 , 易 
发 生 白 内 障 。 成 年 后 多 发 生 晶体 半 脱 位 , 常 偏 
向 下 方 ， 全 脱位 者 少见 。 

2 常 继 发 青光眼 ， 其 原因 可 能 为 球形 晶 
体 造 成 瞳孔 阻 滞 , 或 由 于 球形 晶体 与 肥大 的 允 
状 体 使 房 角 狭 窗 所 致 。 一 般 为 慢性 , 可 有 隐 性 
发 作 , 常 在 滴 缩 瞳 药 后 眼 压 升 高 , 滴 散 旱 药 限 
压 反 而 下 降 ， 呈 逆 型 青光眼 。 

3. ERT TUR: SLAGEN, 小 
角膜 , KAR, 视网膜 病变 , 视网膜 色素 变性 ， 
视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. HARTE, 胸廓 宽大 , 头 短 方圆 , 3 
AE FARGAR, Å QD GE. 

2 全 身 肌肉 发 育 良好 , 皮 厚 , 皮下 组 织 丰 
富 ， 关 节 活动 度 变 小 。 

3. 智力 差 ， 听 力 障碍 。 

4.X 线 拍片 可 见 四 肢 骨 化 较 迟 缓 。 

治疗 : 白内障 或 晶体 脱位 , 可 行 白内障 摘 
RR. 青光眼 患者 , 药物 治疗 视 其 具体 情况 而 
E MLE ME ES BORE FG: 
相反 , 扩 瞳 药 能 降低 眼 压 , 手术 一 般 行 虹膜 根 
切除 。 


Marcus-Gunn 综合 征 


译名 : 马 卡 思 一 格 恩 综合 征 

别名 :DD 下 颌 一 瞬 目 综合 征 ;下颌 内 动 ; 
OFØMMERR: OMWEI: ORINN— 
提 上 脸 肌 伴随 运动 ; @Gunn 综合 征 ; Gunn 
现象 ; @Marcus-Gunn AK. 

概要 : 1883 年 英国 眼科 专家 Rokert Mar- 


cus 首 报 本 病 , 以 后 Gunn 进行 了 深入 的 研究 ,| 
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AŽ. 1918—1919 4 Briggs 追踪 报道 了 一 个 
家 族 遗 传 六 代 人 ， 认 为 与 家 族 和 遗传 有 关 ，1935 
年 Rodin 等 将 该 病 做 了 详细 分 型 。 国 外 已 有 较 
多 报道 ,1990 年 国内 有 学 者 报道 了 一 例 .Mar- 
cus-Gunn 综合 征 伴 有 Axenfeld-Sohzenbezy få 
合 征 的 病例 , 为 罕见 病例 。 常见 于 老年 人 , 主 
要 特征 为 单 侧 先 天 性 上 瞪 下 垂 ,张口 时 眼 瞪 迅 
速 上 提 ， 下 颌 移 向 一 侧 或 对 侧 。 

病因 病理 : 呈 不 规则 性 常 染色 体 显 性 遗 
传 ,为 家 族 性 遗传 病 , 可 能 为 脑 神经 中 枢 性 或 
末梢 性 发 育 异常 有 关 。 如 : (1) LSA 
及 提 上 了 瞪 肌 有 中 枢 性 联结 . (2) 第 卫 颅 神经 和 
第 Vv 颅 神经 核 下 行 神经 纤维 的 联结 。 

眼 部 特征 : 

1. 90% 以 上 有 先天 性 单 侧 瞪 下 垂 , 当 病人 
咀嚼 、 张 口 或 下 颌 移动 时 ,下垂 的 上 脸 ， 可 以 
突然 上 提 , 甚至 较 正常 侧 为 高 , 这 种 脸 裂 开 大 
是 暂时 的 , 如 口 继续 张 开 , 则 眼 脸 开 大 不 能 继 
续 维持 ,闭口 时 上 脸 下 垂 明显 , 偶 有 内 斜视 者 。 

2. H FERRER, 斜视 眼 正 位 , 咀嚼 
肌 收 缩 时 , 提 上 了 瞪 肌 同时 收缩 , 个 别 有 吹 口哨 
时 ， 眼 轮 匣 肌 同时 收缩 。 

3. TARA TÆR ERE. 

Rodin 将 此 病 分 为 外 型 ，1 . 先天 性 上 有 瞪 
FEN: 1. 先天 性 上 输 下 垂 兼 有 眼 外 肌 麻 阅 
型 ， 和 .后 天 性 上 了 瞪 下 垂 型 ，N . 上 瞪 下 垂 兼 
有 内 肯 装 皮 型 。 侦 见 外 眼 肌 肉 不 全 麻痹 。 

全 身 特征 : 

1. 咀嚼 肌 不 正常 收缩 , 牙 釉质 发 育 不 全 。 

2. BER. 

3. ÆTT BELAGE. 

治疗 : 可 切除 三 叉 神经 的 运动 根 。 


Marfan 综合 征 
译名 : 马 凡 综合 征 


别名 : QD 先天 性 全 身 性 结缔 组 织 畴 形 症 ; 
DÆR LEE BR Bi © Hk M i 


认为 此 征 与 三 叉 神经 参与 了 提 上 了 瞪 肌 的 支配 | BD 症 ; OM BE 一 细 长 指 综合 征 ; © 
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M 


Hk D 畸形 ; @) 长 指 一 晶状体 半 脱 位 综 


合 征 ; CAKAP: @ 细 长 指 ; @ 软 骨 过 度 增 | 


生 症 。@Marfan-Archar 综合 征 。 

概要 : 1896 年 ， 巴 黎 的 儿科 教授 Marfan 
报道 了 这 种 病 的 骨骼 表现 ， 称 为 细 长 指 症 ; 
1902 年 Achard 提出 报告 将 此 症 称 之 为 蜘蛛 
状 指 〈 幅 ) 症 。 1912 年 Salle 又 解剖 一 例 患 有 
本 征 的 幼 尸 ,发 现 有 卵 圆 孔 未 闭 。1914 年 
Botiger 首先 报道 本 病 伴 有 晶状体 半 脱 位 ， 
1931 年 Weve 论证 了 本 征 为 一 种 常 染色 体 显 
性 遗传 病 , 并 有 中 胚层 组 织 的 异常 , 同时 将 本 
征 命名 为 马 凡 氏 型 先天 性 中 胚层 营养 不 良 症 。 
1943 年 Baer 等 指出 本 征 多 合并 各 种 先天 性 
心血 管 畸形 , 多 见于 成 年 人 , 国外 群体 发 病 率 
为 1: 25000—60000. 仅 眼 科 Munmuner 就 报 
告 了 160 ØY. 1951 年 国内 张 晓 楼 首先 报告 , 引 
起 眼科 界 重视 , 现 已 有 许多 报道 发 病 率 约 为 
1 : 37499。 主 要 特征 为 ,双眼 晶状体 半 脱 位 ， 
VIE. IKT, 全身 中 胚 叶 组 织 广泛 发 
育 不 良 。 有 些 患 者 有 心血 管 病变 而 无 眼病 , 有 
些 则 相反 。 本 病 无 性 别 差 异 , 幼儿 阶段 即 可 作 
出 诊断 。 

病因 病理 :本 征 为 全 身 中 胚 叶 组 织 广泛 发 
育 不 良 所 造成 的 多 系统 病变 。 约 90% 为 常 染 


色 体 显 性 遗传 ， 有 学 者 发 现在 第 13、21 染色 | 


体 上 有 较 大 的 随 体 出 现 。 由 于 该 征 上 患者 基因 的 

多 动 性 ,有 人 认为 可 能 系 一 单纯 性 生化 传递 缺 

损 之 故 。 病 理 为 中 胚层 营养 不 良 , 弹性 纤维 消 

R 血管 增生 和 扩张 , 心 瓣 膜 缺 损 , 椎 体 融合 。 
眼 部 特征 : ` 


1. 约 60 一 85%% 的 患者 出 现 晶 状 体 脱位 ，| 


一 般 为 双 侧 性 ， 通 常 为 半 脱位 。 多 移 向 上 方 ， 
鼻 上 方 多 于 枉 上 方 .脱位 的 原因 多 数学 者 认为 
是 县 官 带 本 身 造成 ， 也 有 人 认为 是 巩膜 伸展 ， 
造成 牵引 使 慧 韧带 断裂 所 致 .罕见 的 有 晶状体 
缺损 ， 球 形 晶状体 。 

2 约 有 16% 出 现 高 度 近视 ， 轴 性 或 核 性 
近视 ,并 可 见 高 度 近视 眼底 变化 , 远视 、 弱视 、 
BOG 调节 麻痹 , 色盲。 上 险 下 垂 , ERAH. 


BE. FEN. 

3. MTT REE AREF GERE 
| 性 近视 ) 和 老年 性 白内障 。 大 角膜 、 圆 锥 角膜 ， 
MARA: NESE. SUE. MILL 

4. 5— 10% AN BA ALME LI BEER» JE 
边 部 变性 和 裂孔 。 约 3 一 8%% 的 病例 出 现 继 发 
性 青光眼 ,患者 视力 均 有 不 同 程度 的 减退 。 此 
外 尚 有 色素 膜 缺 损 、 视 神经 缺损 等 。 

全 身 特征 : 

1. 自体 纤细 , 四 肢 细 长 , 两 葡 伸 开 的 长 度 
大 于 身高 , 手指 指数 增加 ,蜘蛛 足 样 指 ， 扁 平 
足 , 肌 肉 和 肌 张力 发 育 不 完善 ,皮下 脂肪 减少 ， 
胸部 畸形 ， 鸡 胸 、 四 陷 胸 ， 肩 腥 骨 隆起 ， 冰 柱 
FME RER ØL LEGE. 
年 龄 较 大 者 可 能 出 现 体 关 节 变 性 、 关 节 炎 (在 
心血 管 发 生 摩 碍 之 前 ) 。 

2. 心血 管 系统 症状 ; 约 60—80% 有 心血 
管 系统 疾病 ,常见 有 二 尖 瓣 脱 重 和 主动 脉 根 部 
扩大 ， 主 、 肺 动脉 瘤 ， 动 脉 导管 未 闭 ， 心 脏 扩 
K» Valsalva 窦 瘤 , 也 可 见 心 律 和 传导 失常 ,可 
合并 业 急 性 细菌 性 心 内 膜 炎 。 
| 3. 神经 系统 症状 一 般 很 少见 ,智力 正常 。 
| 硬 脑 OG IG. 尤其 是 腰 钱 神经 管内 的 硬 脑膜 
过 分 延伸 ， 被 认为 是 本 征 新 的 多 向 性 表现 之 

4 头颅 狭长 , 耳 廓 畸形 , 低位 耳 ,高 肋 弓 ， 
PR Eb MN. DAF. 

5. 肺 、 肾 等 脏 器 畸形 , 频 发 腹股沟 疝 ; 第 
二 性 征 发 育 差 , 基础 代谢 率 低 , 血清 粘 蛋 白 低 
于 正常 。 

鉴别 诊断 :本 病 应 与 同型 胱 氨 酸 尿 症 相 鉴 
别 ,其 主要 鉴别 点 为 :后 者 尿 中 有 同型 迪 氨 酸 ， 
智力 障碍 一般 晶状体 向 鼻 下 方 半 脱 位 , 中 等 
动脉 有 血栓 形成 ， 骨 质朴 松 等 。 
| 治疗 : 

1. 主要 是 由 心 内 科 对 症 治疗 。 对 主动 脉 
瘤 及 二 尖 瓣 病变 可 行 外 科 手术 ， 对 心血 管 异 
常 , 宜 预 防 发 生 亚 急性 细菌 性 心 内 膜 炎 和 充血 
性 心力 衰竭. 需要 矫形 的 患者 , 主要 是 手 和 将 


眼 综合 征 
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柱 。 

2. 近视 眼 患 者 应 早期 诊断 及 验光 配 镜 ， 
大 多 可 获得 并 保持 满意 的 视力 。 

3. 晶状体 脱位 除非 常 明显 及 有 并 发 症 
者 , 一 般 不 主张 做 晶体 摘除 。 同时 发 生 青光眼 
者 ， 可 行 抗 青光眼 手术 治疗 。 


Marie-Sainton 综合 征 


译名 : 马 一 赛 综合 征 

别名 : 上 锁骨 颅骨 发 育 不 全 综合 征 ; OG 
发 性 骨 发 育 不 全 ; @ 颅 一 锁 一 成 骨 不 全 ; © 
Hulke-rantz 骨 形 成 不 全 ; OMarie-Sainton 病 ; 
Scheuthaurer 综 合 征 ，@ Scheuthaurer- 
Marie-Sainton 综合 征 。 

概要 : 1898 年 Marie 和 Sainton 首先 报道 
了 父子 俩 的 这 种 先天 畸形 病例 , 国外 laskee 已 
收集 了 459 例 , 1958 年 国内 已 有 报道 。 主要 特 
征 为 先天 性 骨 俘 缺 陷 , 眼 球 突出 及 神经 系统 改 
变 ， 两 性 发 病 无 差异 。 

病因 病理 : 常 染 色 体 显 性 遗传 , 幼年 影响 
初级 骨 化 中 心 的 骨 化 障碍 。 M F RAAR 
化 缓慢 倾向 ， 也 可 同时 有 硬化 症 。 

眼 部 特征 : 两 眼 距 过 远 ， 单 侧 眼球 突出 ， 
伴 有 了 眶 缘 突出 ,外 紫 下 移 , 两 眼眶 垂直 径 大 于 
水 平 径 。 

全 身 特征 : 

1. 颅骨 发 育 不 全 : 头颅 不 成 比例 增 大 , k 
盖 骨 骨 颖 不 吻合 , MA. MAER, 短 头 畸 形 ， 
头 径 长 。 

2 面 骨 畸 形 , HERE. MØ. HA 
育 不 良 而 小 ,下颌 相对 突出 , 鼻 根 宽 , 鼻梁 和 
AK. 

3. 单 侧 或 双 侧 的 锁骨 发 育 不 全 ， 使 患者 
ERARE. XPH WER, PEEM 
D, 腰椎 过 度 前 凸 , 骨盆 畸形 ,肢体 骨骼 发 育 
不 全 ， 手 指 不 对 称 且 细 长 。 

4. 侏 侍 、 智 力 低下 ,精神 迟钝 ， 偏瘫, 痉 
FURE. 


5 牙齿 畸形 : 恒 牙 不 发 育 或 出 牙 迟 , 齿 根 
细 而 短 ， 排 列 不 整齐 ， 多 生 牙 及 含 齿 霜 肿 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 若 有 可 能 , 手术 矫正 畸 
形 ， 一 般 活动 及 寿命 正常 。 


Marinesco-Sjogren 


综合 征 


译名 : 马 一 斯 综合 征 

别名 : @ 共 济 失 调 一 白内障 一 侏儒 综合 
征 ; @ 智 力 发 育 不 全 性 小 脑 晶 状 体 变性 综合 
征 ;@ 遗 传 性 智力 发 育 不 全 性 小 脑 晶状体 变性 
综合 征 ;@@ 先 天 性 遗传 性 共 济 失调 一 白内障 一 
侏儒 一 精神 发 育 不 全 综合 征 ;@ 先 天 性 将 体 小 
脑 性 共 济 失 调 一 先天 性 白内障 一 智力 发 育 不 
全 综合 征 ; @ 精 神 幼稚 白内障 综合 征 ; DGar- 
land-Moorhause fr Ar fE; @Sjogren (斯 耶 格 
伦 ) 工 综合 征 ;@@Marnesco-Garland 综合 征 。 

概要 : 1931 年 Marinesco 报道 本 病 , 主要 
特征 是 高 度 智力 发 育 不 全 ,小 脑 性 共 济 失调 及 
双眼 先天 性 白内障 , 发 病 于 小 儿 学 走路 时 , 白 
内 障 于 出 生 后 不 久 即 可 见 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 。 
病理 见 小 脑 皮 层 区 退行 性 变 , 神经 纤维 稀 朴 及 
神经 细胞 慢性 萎缩 . 

RERE: 斜视 ， 高 度 近视 ， 小 眼球 , 水 
平 性 或 旋转 性 眼球 震 闸 。 大 角膜 ， 贺 锥 角膜 ， 
无 虹膜 , 双 侧 进行 性 先天 性 白内障 ( 生 后 不 久 
即 见 )， 可 县 完全 性 ， 也 可 表现 为 带 状 ， 前 极 
或 后 极 性 白内障 。 晶状体 异 位 近视 性 脉络 膜 
病变 ， 视 神经 萎缩 ， 视 网 膜 脱离 . 

全 身 特征 : 

1. 小 脑 性 共 济 失调 , 高 度 智 力 发 育 不 全 ， 
构 音 障碍 。 

2. 侏儒， 生长 发 育 迟 缓 ， 各 种 骨骼 畸形 ， 
如 膝 外 翻 , 膝 关 节 伸 展 受 限 及 马蹄 足 , 脊柱 后 
侧 凸 ， 不 能 站 立 与 行走 。 

3. 锥 体 束 征 , 四 歧 无 力 , 少数 可 有 肌 张 力 
低下 。 肌 肉 发 育 不 全 。 
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4. 毛发 稀少 . 且 短 而 色 浅 , 唾液 分 泌 过 多 
常 缺乏 色素 等 。 

5.X 线 、 脑 电 图 、 肌 电 图 和 肌肉 活检 可 助 
诊断 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 对 症 处 理 , 多 不 受 影 
响 。 


Marin Amat 综合 征 


译名 : 马 林 ， 阿 马 特 综合 征 

别名 : ORRA- FRERE: ORRIA 
膜 反射 综合 征 ，@ 角 膜 下颌 反射 综合 征 ; © 
Mueller-Kannberg 综合 征 ;@ 反 Marcus. Gunn 
综合 征 。 

概要 : 本 征 罕见 , 1918 年 Marin Amat Å 
先 报道 ，Villard 称 之 为 “很 独特 的 病 "， 系 眼 
轮 臣 肌 与 外 翼状 肌 表 现在 面部 的 一 种 联合 运 
HAR. 国内 杨 风 敏 曾 报告 2 例 , 均 发 生 在 周 
围 性 面瘫 之 后 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 在 面瘫 发 生 后 数 周 
或 在 肌 萎缩 侧 案 硬化 症 的 患者 中 最 易 出 现 . 有 


认为 可 能 由 于 面神经 核 的 抑制 作用 受到 障碍 ，| 


核 上 病变 释放 的 结果 或 由 于 面神经 和 三 叉 神 
经 运动 支 之 间 的 迷路 所 致 . 

眼 部 特征 : 

1. 与 自发 性 Marcus Gunn 综合 征 相 反 ， 
当 病人 张口 时 , 眼 部 无 意识 的 不 随意 或 反射 性 
闭 眼 现象 ， 当 下 领 向 对 侧 运 动 时 , 眼 瞪 闭合 更 
明显 。 

2. 触及 角膜 时 可 发 生 瞬 目 现象 。 与 此 同 
时 ， 对 侧 下 颌 迅速 运动 。 

3. 咀嚼 时 泪液 分 洲 增 加 。 

全 身 特征 : 

陈旧 性 面 竣 征 候 , 有 时 下 僻 可 稍微 向 前 移 
动 ,由 于 此 种 运动 十 分 迅速 及 轻微 , 易 被 忽略 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Maroteaux-Lamy 综合 征 


译名 : 马 一 拉 综 合 征 

别名 : OMME I 型 综合 征 ; @ 
MPS 综合 征 W 型 ;@ 粘 多 糖 一 V1 型; @ 粘 多 糖 
用 型 代谢 紊乱 综合 征 ; 加 全 身 性 粘 多 糖 病 VI 
型 ; @ 多 种 营养 障碍 性 侏儒 ; 芳香 硫酸 脂 酶 
B 缺乏 综合 征 :，@N 一 乙酰 半 和 乳糖 胺 4 一 硫酸 
脂 酶 缺乏 综合 征 

概要 : 1963 年 Maroteaur 首 报 本 病 , 1973 
年 Stunpf 发 现 酶 缺陷 种 类 . 国外 亦 较 少 , 国内 
1982 年 有 学 者 报告 4 例 。 主要 特征 为 侏 侍 , 肝 
脾 肿 大 ,角膜 混浊 。2 一 3 岁 发 病 , 两 性 发 病 无 
差异 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 
病 , 缺陷 的 酶 为 N 一 乙酰 半 乳 糖 胺 4 一 硫酸 酯 
酶 ， 在 许多 组 织 和 白细胞 中 有 蜡染 性 包涵 体 。 

眼 部 特征 :角膜 混浊 ， 视 力 障 碍 , 视 乳 头 
AM, BAGER. 

全 身 特征 : 

1. PME ME MG BUK (GAL). 

2 躯干 及 四 肢 发 育 异 常 ， 进 行 性 胸骨 突 
| 出 , MED ENE FL. HETE 
缩 。 

3. 心 瓣 膜 杂音 , 气 促 ， 肝 脾 肿 大 , 智力 正 

常 ， 听 力 减退 。 

4 实验 室 检 查 ; RAGER B 含量 增 
加 ， 末 稍 血 液 中 白细胞 内 可 见 Reilly 颗粒 。 

治疗 ， 对 症 处 理 ， 无 特殊 疗法 。 


Marquardt-Loriaux 综合 征 


译名 : 马 一 洛 综合 征 

概要 : 1938 年 Walfram 曾 有 报道 ,指出 本 
征 是 一 种 家 族 性 疾病 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 有 学 者 认为 主要 损 
害 位 于 视网膜 神经 节 细胞 和 神经 纤维 层 ,由 于 
和 触 突 退 行 性 变 ， 使 内 核 层 受 损 。 


BRAE 
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眼 部 表现 : 

1. 视力 显著 下 降 ， 色 觉 损害 ， 暗 适应 减 
退 , 视野 严重 缺损 , 残留 旁 中 央 小 岛 样 视野 机 
能 。 

2. 电 生理 提示 视网膜 视神经 节 细 胞 层 中 
度 损害 ， 锥 细胞 较 杆 细胞 受 损 更 重 。ERG 异 
常 。 

3. 眼底 呈 高 血压 性 视网膜 病变 ， 尚 可 见 
BAGER. 

全 身 特 征 ， 

1. 青少年 性 糖尿 病 , 尿 出 症 ，( 尿 淡 而 无 
味 ) 。 

2. AMBERR, 自主 神经 系统 功能 减退 。 

3. 高 血压 ， 高 氨基 丙 酸 尿 。 

4. 脑 电 图 可 能 异常 。 

治疗 : 糖尿 病 可 由 内 分 泌 科 治 疗 , 视神经 
获 缩 可 采用 703—1 F, RASER 每 
日 一 次 ,每 次 Iml, 


Marshall 综合 征 


译名 : 马赛 尔 综合 征 

别名 : 非典 型 性 外 胚层 发 育 障碍 综合 
征 ; @@ 非 典型 外 胚层 发 育 不 全 。 

概要 : 1958 Æ Marshall 报道 一 家 三 代 7 
例 先天 性 和 少年 性 白内障 ,其 中 有 的 表现 为 晶 
状 体 完全 混浊 ， 有 的 并 发 昌 状 体 脱位 ,主要 特 
征 为 白 内 麻 和 听力 障碍 。 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 性 疾病 , 有 
学 者 认为 系 外 胚 叶 发 育 障碍 的 变异 型 。 

眼 部 特征 ， 

先天 性 白内障 (可 自发 吸收 ) 多 是 完全 性 
的 , 视力 障碍 严重 , 常 形成 弱视 和 和 斜视 。 另 一 
部 分 患者 为 青春 发 育 型 ， 多 为 部 分 性 白 内 库 ， 
影响 视力 较 轻 ， 可 有 近视 ， 玻 璃 体液 化 变性 ， 
视网膜 脱离 。 

全 身 特征 : 患者 面容 特殊 , GA. WERE 
厚 。 部 分 就 者 有 先天 性 耳 莹 。 少 汗 或 无 汗 。 

治疗 : 白内障 可 行 白内障 厢 外 摘除 , 同时 


植 人 人 工 晶体 ， 部 分 性 白内障 可 行 增 视 手 术 。 
Martin-Albright 综合 征 


译名 : 马 一 阿 综合 征 

别名 : @ 假 性 甲状 旁 腺 功能 减退 综合 征 ; 
@ 慢 性 肾 功能 不 足 综合 征 ;@@ 慢 性 肾 小 管 机 能 
不 全 综合 征 ; 图 慢性 肾 小 管 功能 不 足 综合 征 ; 
加 Albright 遗传 性 骨 营 养 障碍 @Seabright- 
Bantam 综合 征 ，@Aibright 综合 征 。 

概要 1942 4 Albright 等 首先 报道 ， 
Seabright 与 Bantam 在 研究 这 一 类 疾病 时 特 
别 强调 了 本 征 的 特征 , 即 具有 典型 甲状 旁 腺 功 
能 减退 的 代谢 异常 和 特殊 的 面容 ,但 对 甲状 旁 
腺 激素 治疗 不 起 反应 。 主 要 特点 是 抽 搞 , 智力 
BØ JE BD ME. HERRE: BRT 
女性 ， 男 女 的 比例 为 1 : 2. 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染 色 体 显 性 遗传 ， 
神经 系统 症状 系 低 血 钙 所 致 。 

根部 特征 : 斜视 ， 视 力 模糊 ， 羞 明 ,点 状 
白内障 , 唱 状 体 白色 混浊 及 多 色 性 皮质 (可 能 
由 于 高 磷酸 盐 血 症 所 致 ) . 视 乳 头 水 肿 较 少见 。 

全 身 特 征 ， 

1. JET: RE MAR RA. 
KDL EAH, HE BERE KE UT 
EREMIA ER. 

2. FRE GK MMR NE, 
助 产 土 手 形 。 

3. 感觉 异常 定向 力 障碍 ,幻觉 ， 失眠 ， 
M ME. ME. 

4. 头痛 乏力 ,腹痛 ,肌肉 痉挛 ,知觉 麻木， 
钙化 性 肾 机 能 不 全 ， 牙 齿 缺 钙 。Chvostek 和 
Trousseau 症 阳性 。 

5 实验 室 检查 : 血 钙 含量 减低 ， 血 磷 增 
高 ， 碱 性 磷酸 酶 正常 。 

治疗 :不 易 根治 , 需 长 期 口服 或 静 注 钙 剂 ， 
如 葡萄 糖 酸 钙 ， 维 生 素 D,( 骨 化 醇 )， 促 进 钙 
自 肠 道 吸收 。 电 体 完全 混浊 可 手术 治疗 。 
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Matsoukas 综合 征 


别名 : 眼 一 脑 一 关节 一 骨骼 综合 征 

概要 : 本 征 出 生 后 即 有 征象 , 主要 特点 为 
身材 矮小 、 多 发 性 关节 脱位 及 小 险 裂 , 

病因 病理 : 不 清 。 

眼 部 特征 : 近视 、 ALDE HANE 哈 裂 小 ， 
鼻 泪 管 小 。 小 眼球 、 瞳孔 距离 过 远 。 角膜 硬化 
伴 有 角膜 缘 血 管 网 形成 。 老 年 性 白 内 厅 。 

全 身 特征 : 

1. HEF, ki. 

2 多 发 性 关节 脱位 ， 小 指 弯曲 。 

3. mh ABS. 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Mauriac 综合 征 


别名 :中 青年 性 糖尿 病 一 侏儒 一 肥胖 综合 
征 ; @ 糖 尿 病 一 侏儒 一 肥胖 综合 症 ; O AR — 
肝 肿 大 一 肥胖 一 青年 性 糖尿 病 综合 征 。 

概要 : 1930 年 Mauriac 报道 本 病 , 发 生 于 
“脆性 ”型 糖尿 病 的 儿童 。 临床 征象 缓慢 发 展 ， 
糖尿 病 难以 控制 。 

病因 病理 : 病因 不 清 ， 营养 不 良 , 胰岛 素 
缺乏 ,可 能 由 于 糖尿 病 或 并 发 病 引起 的 代谢 素 
乱 所 致 病理 为 肝 脂 肪 浸润 , 典型 的 糖尿 病 病 
变 。 

眼 部 特征 :视力 减 退 ， 糖 尿 病 性 白内障 ， 
视神经 炎 〈 偶 见 ) ， 糖 尿 病 性 视网膜 病变 及 高 
血压 性 视网膜 病变 , 视网膜 出 血 , 渗 出 , 微 血 
管 瘤 ， 新 生 血 管 形成 ， 血 管 神经 胶 质 增殖 等 。 

全 身 特征 : 

LÆRE GBA BERE 
伴 满月 脸 。 

2. 青年 性 糖尿 病 , 发 展 慢 , 难以 控制 , 对 
长 效 胰岛 素 反应 好 。 

3. 腹 胶 痛 ， 肝 肿 大 ， 动 脉 硬化 ,高 血压 。 

4.X 线 检查 、 垂 体 功能 检查 、 糖 尿 病 检查 


有 助 诊断 。 
治疗 :采用 长 效 胰岛 素 , 给 予 适当 的 饮食 ， 
预后 同 少年 型 糖尿 病 。 


Mcfarland 综合 征 


译名 : 默 西法 兰 德 综合 征 

概要 :本 征 仍 属 最 常见 的 先天 性 膝 关 节 畸 
É, 主要 特征 为 特殊 面容 和 中 裂 , 多 发 性 关节 
脱位 ， 家 族 性 发 病 。 出 生 后 即 有 表现 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 , 先天 性 家 
族 性 疾病 。 

眼 部 特征 :两 眼眶 距 增 宽 ， 紫 部 异 位 。 

全 身 特征 : 

1. ERAP MERRE BA R 


ÆR. 

2. REMME BET BUE 
脱位 。 

3 马蹄 外 翻 足 ， 手 掌 短 ， 椎 骨 异 常 。 

4. 室 间隔 缺损 。 


治疗 : 无 特殊 疗法 , 有 条 件 可 行 面部 整形 
手术 。 


Mckusick-Weiblaecher 综合 征 


别名 :先天 性 单 侧 下 肢 畸 形 伴 先天 性 白 
内 障 综合 征 ; @ 白 内 庚 一 下 上肢 缺陷 畸形 综合 
征 。 

概要 : 主要 特点 是 一 侧 下 肢 畸 形 缺 陷 , 并 
伴 有 白内障 ， 出 生 时 即 可 见 。 

病因 病理 : 先天 性 常 染色 体 隐 性 遗传 ,可 
有 家 族 史 。 

眼 部 特征 : 单 侧 或 双 侧 先天 性 白内障 , 动 
BERLE. 

全 身 特征 : 

1 一 侧 下 肢 畸 形 缺 陷 , 进行 性 脊柱 侧 凸 。 

2 智力 一 般 正 常 。 

3.X RLE AER BERE 
RER. 


眼 综合 征 


治疗 : 无 特殊 疗法 , 白内障 可 行 手术 摘除 
术 。 


Meckel 综合 征 


译名 : 麦克 综合 征 

别名 : DMMH BL 综 
合 征 ; @ 内 脏 囊 肿 一 脑 发 育 不 良 综合 征 ; @ 头 
颅 发 育 不良 一 内 脏 冲 肿 性 改变 综合 征 ; 图 
Meckel-Gruber 综合 征 ; @Von Hippel-Lindau 
综合 征 致死 型 。 

概要 ; 1969 年 Meckel 首 报 本 病 ， 国 内 外 
报道 均 较 少 。 主 要 特征 是 以 脑 膨 出 、 多 囊 肾 、 
多 指 趾 畸形 为 特征 的 遗传 性 疾病 . 患 儿 生 后 早 
期 死亡 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 常 染色 体 隐 生 遗 
传 . 病理 解剖 发 现 多 囊 肾 、 脑 积 水 、 前 脑 、 下 
丘脑 发 育 不 全 。 

眼 部 特征 ， 隐 眼 畸 形 ， 小 眼球 、 无 眼球 。 
先天 尺 型 样 斜 险 裂 ， 角 膜 硬化 ， 小 角膜 ， 房 角 
异常 白 内 了 庚 ， 水 存 性 玻璃 体 血管 膜 , 视网膜 
发 育 异 常 , 偶 见 后 巩膜 葡萄 肿 ， 视 神经 发 育 不 
全 。 

全 身 特征 : 

1. 出 生 时 即 可 见 脑膜 脱出 , 前额 倾斜, 小 
AWE, EAW, NAT, ER. EL 
嗅觉 障碍 。 

2 先天 性 心脏 病 ， 双 侧 多 村 性 肾 发 育 不 
全 , Wg, FLR OM, 生 后 不 久 就 可 
出 现 尿毒 症 。 

3. TEAREN, 多 指 OD) 畸形 ,并 指 
BD. 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 常 于 生 后 不 久 死亡 。 


Melkersson-Rosenthal 综合 征 
译名 : 梅 一 罗 综合 征 


别名 : 〇 面部 复发 性 水 肿 一 Bell EIN — Sk 
BTG ETE @ 面 肿 一 阴囊 舌 综 合 征 ; OR 
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HEER: OREK HERRE: OLR 
ER HK ES GE OG REEI 
一 面瘫 一 沟 状 舌 综合 征 ;反复 性 颜面 神经 麻 
MARE: @ 膝 状 神经 节 综 合 征 ; @Melkers- 
son 综合 征 ; 四 Melkersson 原 发 性 纤维 性 水 
肿 。 

概要 : 1928 年 瑞士 医生 Melkersson 首先 
报道 了 复发 性 颜面 神经 竣 奖 , 伴 慢性 口唇 肿 腾 
病例 。 1930 年 德国 医生 Rosenthal 又 补充 了 本 
病 有 家 族 遗 传 性 , HEARRE. MARE 
报告 . 1982 年 国内 眼科 有 学 者 曾 报 道 1 例 , E 
要 特征 为 口唇 水 肿 、 皱 辟 舌 、 伴 复发 性 面神经 
RR, 多 见于 儿童 和 青年 , 发 病 性 别 无 种 族 差 
蜡 。 

病因 病理 : 病因 未 明 ， 有 家 族 遗传 性 ,可 
能 为 睫 状 神经 节 内 付 交 感 神经 细胞 中 央 核 的 
紊乱 及 变态 反应 、 结 核 、 类 肉瘤 样 病 所 致 ， 皮 
肤 组 织 无 特殊 改变 ,但 有 表皮 增 厚 及 淋巴 细胞 
浸润, 真皮 内 淋巴 管 扩张 ,可 发 生 结 节 病 样 或 
结核 样 肉芽 肿 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 瞪 为 最 早 易 发 生 的 非 压 陷 性 局 限 性 
水 肿 的 部 位 , 烧灼 感 ， 眼 瞪 痉挛 ,同时 可 有 脸 
皮肤 松弛 ， 上 了 瞪 下 垂 , 双 侧 眼球 突出 (少数 为 
复发 性 )， 暴 露 性 角膜 炎 ， 角 膜 混浊， 角膜 省 
疡 ， 内 直 肌 麻痹 。 

2. 球 后 视神经 炎 。 少 数 病例 可 见 鲍鱼 泪 
(第 三 颅 神经 异常 再 生 ) 。 

全 身 特征 : 

1. 主要 特征 为 面部 和 口唇 肿胀 ， 以 上 下 
层 水 肿 为 多 见 , 有 时 波及 前 额 及 头 部 , 口唇 的 
肿胀 多 突然 发 生 , 酷似 血管 神经 性 水 肿 , 压 之 
无 压 痕 出 现 , 触 不 到 硬 节 , 可 以 自行 消退 , 反 
复发 作 后 则 持续 不 退 。 水肿 表 面 较 光滑 , 但 也 
有 形成 小 水 泡 、 廉 烂 或 形成 皱 辟 者 , 肿胀 颜色 
为 鲜红 色 或 紫红 色 。 

2. 30% 患 者 有 单 侧 或 双 侧 Bell 氏 面神经 
冶 疾 ,可 能 先 于 水 肿 数 周 或 数 年 , 少数 患者 有 
其 他 颅 神经 受累 表现 ， 味 觉 减退， 吞咽 困难 ， 
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肉芽 肿 性 唇 炎 , 可 伴 有 耳 厅 或 听力 减退 , 发作 
性 偏 头痛 、 发 热 、 多 汗 及 肢 端 感觉 异常 . 

3. 沟 纹 状 舌 约 占 30% ， 舌 有 许多 粗大 皱 
辟 ， 状 如 阴 夺 皮肤 ， 舌 若干 ， 舌 炎 ， 舌 肿胀 ， 
ERR EALER, 舌 前 部 2/3 味觉 减退 或 
消失 ， 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 一般 抗 炎 镇 痛 ,口服 
维生素 AD, ERB: 等 药物 , 对 症 处 理 。 要 
保持 口腔 清洁 ， 局 部 水 肿 可 用 皮质 激 
素 ， 角 膜 炎 可 滴 用 抗生素 眼 液 等 对 症 治疗 。 


Meniere 综合 征 


译名 : 美 尼 尔 综合 征 

别名 :@ 迷 路 积 水 综 合 征 ;@@ 迷 路 综合 征 ; 
OP REDERE OP HE OUR 
HEAR AE: OMeniere 病 。 

概要 : 1861 年 Meniere 报道 本 征 , 主要 特 
征 为 阵 发 性 眩晕 , 渐进 性 耳 匣 及 眼球 震 辣 .多 
见于 成 年 人 , 男性 稍 多 于 女性 , 发 病 年 龄 在 30 
一 50 岁 之 间 , 多 为 不 规则 间 欢 性 突然 发 作 , 持 
续 数 分 钟 或 数 小 时 ， 可 反复 发 作 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 曾 认为 系 病毒 感染 ， 
目前 较 多 认为 是 植物 神经 功能 失调 引起 迷路 
动脉 痉挛 ,导致 迷路 积 水 , 迷 路 内 淋巴 管 扩张 ， 
前 庭 感受 器 变性 所 致 

眼 部 特征 : 发 作 时 眼球 震 申 (迅速 转向 健 
侧 )， 呈 水 平 型 或 混合 型 ， 可 有 复 视 ， 偶 可 见 
角膜 反射 消失 ， 眼 前 闪光 感 。 

全 身 特 征 : 

1. 典型 的 三 联 定 为 发 作 性 眩晕 ， 渐 进 性 
波动 性 听力 减退 和 耳鸣 , 眩晕 为 突 发 性 , 大 多 
有 剧烈 的 旋转 感 ， 以 致 团 目 卧床 ,不 敢 翻身 和 
转动 头 部 , 常 伴 恶心 , 呕吐 , 面色 苍白 , 出 汗 。 

2. 听力 减退 常 为 一 侧 性 ， 开 始 以 低频 率 
损失 为 主 , 久 后 高 频 音 也 受累 ， 随 眩 党 发 作 次 
数 而 加 重 。 

3. 耳鸣 , 初 起 为 低音 性 ,其 后 呈 高 音 性 ， 
每 次 发 作 持续 数 分 钟 、 数 小 时 或 数 日 ， 多 在 


1 一 2 日 内 逐渐 减轻 而 自行 缓解 。 听 力 检查 呈 
BREER., 重 振 试验 阳性 , 冷 热 水 试验 在 一 
部 分 患者 中 显示 前 庭 功 能 减退 。 

治疗 : 镇 静 剂 ,血管 扩张 剂 , 抗 胆 碱 能 药 
物 ， 对 症 治疗 ， 必 要 时 可 考虑 迷路 破坏 手术 。 


Menkes (I ) 综合 征 


译名 : 门 克 综合 征 

别名 : 卷发 综合 征 

概要 : 1962 年 Menkes 报道 本 征 , 属 神 经 
系统 退行 性 疾患 。 婴 儿 发 病 ， 仅 累及 男性 。 

病因 病理 :原因 不 明 , 呈 性 连锁 隐 性 遗传 ， 
有 人 认为 与 血清 铜 含量 减少 或 吸收 障碍 有 关 。 
病理 学 检查 ,可 见 大 脑 及 小 脑 白质 与 灰质 旺 局 
灶 性 或 弥漫 性 变性 .视网膜 病理 改变 可 见 少数 
神经 节 细胞 , 神经 纤维 层 变 薄 并 可 波及 Muller 
AR. RE > 神经 纤维 被 神经 
胶 质 所 代替 而 萎缩 。 

眼 部 特性 : 视力 随 病情 发 展 而 减退 , 视 诱 
导 反 应 异常 , 瞳孔 反应 异常 ,视网膜 电流 图 异 
常 《主要 表现 在 暗 适应 基线 )。 

全 身 特征 : 

1. 婴儿 呈 痉 挛 状 态 ， 顽 固 性 着 痛 发 作 。 

2. 生长 发 育 迟缓 、 痴 呆 。 

3. 冉 内 的 毛发 旦 念珠 形 , 具有 异常 色素 ， 
质 硬 。 

4 血清 谷 氨 酸 增高 〈 仅 见于 一 个 家 族 )， 
在 儿童 可 见 血清 铜 、 兰 胞 浆 素 及 铀 氧化 酶 含量 
降低 。 

治疗 ， 对症 治疗 ， 无 特殊 疗法 。 


Meyenburg 综合 征 


译名 : 梅 因 布 格 综合 征 

HA: OKA- XR- ERRA E: 
加 软骨 软化 性 关节 炎 综 合 征 ;@ 软 骨膜 炎 综 合 
E: @ 弥 漫 性 软骨 膜 炎 综 合 征 ; @@ 全 身 性 软骨 
软化 综合 征 ;@ 慢 性 萎缩 性 多 发 性 软骨 炎 综 合 


眼 综合 征 
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征 ; @ 复 发 性 多 发 性 软骨 炎 综 合 征 ; @Meyen- 
burg-Altherr-Uehlinger 综 合 征 ; Von 
Meyenburg 综合 征 工 型 ; 四 Jaksch-Wartenhost 
综合 征 。 

概要 :本 征 关节 病变 不 同 于 类 风湿 性 关节 
K, 无 关节 强直 , 起 病 较 急 ， 受累 后 的 各 部 位 
均 发 生 软 骨 病变 。 多 发 性 关节 脱位 , HR 
部 病变 。 通 常 发 病 于 中 年 ， 男 、 女 均 可 短 病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 认为 属于 自身 免 
疫 反 应 造成 的 损害 。 

眼 部 特征 ， 进 行 性 视力 减退 ， 甚 至 失明 。 
结膜 炎 、 巩 膜 炎 、 角 膜 炎 、 虹 膜 睫 状 体 炎 合 并 
后 帖 连 、 虹 膜 鞭 缩 ， 量 孔 区 有 色素 颗粒 沉着 ， 
晶状体 混浊 。 

全 身 特征 : 

1. 反复 发 作 , 全 身 不 适 , 发热, 呼吸 困难 ， 
可 有 主动 脉 瓣 关闭 不 全 的 征象 。 

2 BREER, KERR, 耳 廓 增 厚 ， 
畸形 。 

3. 无 关节 强直 的 类 风湿 性 关节 炎 ， 偶 有 
多 关节 疼痛 。 

4. 四 肢 多 发 性 关节 脱位 〈 因 关节 冲 松 弛 
之 故 )， 大 关节 由 于 滑 液 较 多 不 容易 受累 ， 但 
所 有 软骨 均 可 有 病变 , 如 耻骨 联合 , 胸骨 柄 及 
HA. MAREK, 深 吸 气 时 胸骨 凹陷 ， 胸 廓 
变 扁 。 甲 状 软骨 软化 ， 喉 头 和 气管 变 扁 。 

5 AKAEM KA. A HRH, AR 
下 垂 和 变 软 。 

6. 实验 室 检查 : 血沉 增 快 , 贫血 , 类 风湿 
因子 阴性 。X 线 示 关 节 破 坏 性 病变 . 

治疗 :肾上腺 皮质 激素 ,抗生素 控制 炎症 ， 
早期 应 用 硫 唑 嘎 叭 ， 环 磷 酰 胺 等 免疫 抑制 剂 ， 
角膜 炎 可 给 予 抗生素 点 眼 , 如 发 生 虹 膜 炎 , 需 
用 散 瞳 剂 点 眼 散 瞳 , 预防 后 粘连 , 多 死 于 呼吸 
系统 并 发 症 和 心 功能 不 全 。 


Meyer-Schwickerath 综合 征 


译名 : 麦 一 斯 综合 征 


别名 : 小 眼球 综合 征 ; DR FK 
育 摩 碍 综合 征 ; OM KASSE: DR 
齿 一 肯 发 育 不 全 ; OBRERA: OM 
一 并 指 (RE) GERE: DMeyer-Schwickerath- 
Weyers 综合 征 ; @Ullrich-Feichtige I 综合 征 。 

概要 : 1920 年 Lohmam 首先 报告 ，1957 
年 Meyer-Schwickerath 对 本 病 进 行 了 详细 地 
描述 , 在 此 期 间 , 一 直 将 本 征 列 为 一 个 独立 的 
综合 征 , 至 1978 年 已 报道 60 RA. 本 征 特点 
为 隐 眼 、 小 眼球 、 HE CAE) 及 颅 面 骨 的 畸形 。 
Meyer-Schwickerath 指出 : 遗传 性 小 眼球 综合 
征 有 两 型 ，I 眼 一 牙 一 指 QD KERR: 
征 是 小 眼球 伴 青光眼 ， 牙 少 , 指 弯曲 。1 头颅 
REAR ERE ( 见 本 书 Ullrich-Fe- 
ichtiger I 综合 征 )。1 型 比 1 型 严重 ， 特 征 是 
重度 小 眼球 甚至 无 眼球 ， 多 指 〈 趾 )， 鼻 、 口 
KRAGE. 

病因 病理 : 病因 未 明 , 一 般 认为 是 常 染色 
体 隐 性 遗传 。 也 有 的 认为 可 能 与 诱导 控制 中 、 
外 胚 叶 器 官 发 生 的 过 程 中 异常 有 关 。 

眼 部 特征 : 

1. 双眼 小 眼球 或 双眼 瞪 不 发 育 ， 形 成 隐 
眼 ; EER, AMBER KRD. RE FE 
睫毛 稀少 ， 先 天 性 瞪 球 粘连 。 

2. 小 角膜 角膜 角 化 。 近视、 远视 、 虹 膜 
异常 , 瞳孔 偏 位 ,瞳孔 残 膜 ， 青光眼 ， 视 野 狂 
小 等 。 

全 身 特征 : 

1. 颜面: 鼻翼 小 目 薄 、 并 呈 钩 样 . 鼻孔 前 
倾 , BAER, PREKE EIRE tE ki 
容 ) 等 。 

2. 指 OD 畸形 ， 主 要 为 4 一 5 并 指 
H), 且 尚 有 多 指 , 指骨 形成 不 全 ,指甲 不 形 
成 , 手指 弯曲 届 向 模 骨 侧 ,部 分 患者 出 现 股骨 
ARAFA, MATRA. 

3. BE. BERATR. RELER. 
| 4. 牙齿 改变 ;永久 齿 与 乳 齿 均 有 相同 变 

化 ， 即 釉质 发 育 不 良 ， 牙 小 而 黄 。 
5. 其 他 : EKM. THF. PREG, 
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头颅 偏 小 ， 但 智力 正常 。 

治疗 : 本 症 无 特殊 疗法 , 一 般 可 行 对 症 处 
理 。 必要 时 矫形 ，1 型 预后 好 ，1 型 常 死 于 内 
EAW. 


Mietens-Weber 综合 征 


译名 : 米 一 威 综合 征 

别名 :角膜 混 沁 一 眼球 震 旺 一 肘 部 挛缩 一 
精神 发 育 不 全 一 侏 偶 综 合 征 。 

概要 : 主要 特点 为 角膜 混浊 ,侏儒 及 精神 
发 育 不 全 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 属于 分 类 不 明 的 家 
族 性 疾病 。 

REWE: LTE. WA, REN 
角膜 混浊 。 

全 身 特征 : 

1. MARETE, RR 多 毛 症 , 肌肉 缺 
陷 ， 四 肢 远 端 、 尤 其 是 手 部 缺陷 ， 肘 部 挛缩 。 

2、 外 耳 缺 陷 ， 低 发 际 。 

治疗 :对症 处 理 ， 无 特殊 疗法 。 


Mikulicz 综合 征 


译名 : 米 库 利 奇 综合 征 

别名 : 泪腺 一 唾液 腺 肥大 综合 征 ; OM 
腺 一 唾液 腺 病 ; @ 泪 腺 省 腺 病变 综合 征 ; OE 
液 腺 肥大 ; @Mikulicz 病 ; @Mikulicz-Radecki 
综合 征 ; OMikulicz-Sjogren 综合 征 ; O Von 
Mikulicz 综合 征 。 

概要 : 1888 年 Mikulicz 首 报 本 病 , 主要 特 
点 为 泪腺 、 唾液 腺 慢性 对 称 性 无 痛 性 肿 大 . 不 
伴 有 其 他 自觉 症状 及 全 身 症状 者 称 之 
Mikulicz 病 , 如 伴 有 结核 、 肉 样 瘤 、 淋巴 瘤 、 结 
节 病 , 甲状 腺 机 能 紊乱 等 原 发 病 者 , 为 上 述 疾 
病 引 起 的 继 发 性 泪腺 及 鼎 腺 慢性 炎症 , 则 称 为 
Mikulicz 综合 征 (1892), ， 如 果 同 时 出 现 一 些 
Sjogren 综合 征 症状 者 称 为 mikulicz-sigren 综 
合 征 。 其 病程 缓慢 ， 易 复发 ， 有 人 认为 系 


Siogren 综合 征 的 轻型 , 任何 年 龄 均 可 发 病 , 但 
以 30 一 40 岁 多 见 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 过 去 认为 是 网 织 红 
细胞 增多 症 、 结 节 病 、 结 核 、 梅 毒 、 淋 巴 样 白 
血 病 所 致 ,也 有 认为 是 受 内 分 泌 或 交感 神经 影 
响 。 目前 认为 与 免疫 有 关 , 有 学 者 给 本 病 患者 
试用 免疫 增强 剂 ， 结 果 使 腺 体 肿胀 程度 增加 ， 
所 以 支持 了 免疫 学 说 , 病理 特点 : 主要 为 腺 胞 
实质 蓉 缩 ， 淋 巴 细胞 浸润 。 

了 眼 部 特征 : 

1. 双 侧 无 痛 性 泪腺 肿 大 , 开始 为 单 侧 , 很 
快 浸 及 另 一 侧 , 使 两 侧 泪腺 呈 对 称 性 肿 大 , 眼 
脸 浮肿 , 肿 大 的 泪腺 居 外 上 方 皮 下 及 眶 筋 膜 之 
间 , 质地 软 而 有 弹性 , 无 触 痛 , 与 周围 组 织 无 
粘连 。 

2. 常 伴 有 泪腺 液体 分 小 减少 , 结膜 干燥， 
结 节 性 虹膜 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 在 泪腺 肿 大 的 同时 或 几 周 甚至 几 年 
后 , 腮腺 开始 肿 大 ， HIMNE 
WD. DE REFR, FEAR. KAHH 
Wik, MR. 

2. 另外 尚 有 听力 障碍 ,神经 系统 并 发 症 ， 
贫血 , 淋巴 腺 肿 大 , 肝 脾 肿 大 , 多 发 性 关节 炎 、 
腹膜 类、 肺炎 、 有 丹毒 等 。 

治疗 :无 特殊 疗法 ,但 本 病 为 一 良性 疾患， 
有 自 愈 倾向 .一 般 采 用 肾上腺 皮质 激素 或 少量 
放疗 , 常用 强 的 松 10 一 30mg/ 日 , 病情 重 者 可 
先 用 氢化 可 的 松 静 滴 ， 近 年 来 有 学 者 用 He- 
Ne 激光 治疗 , 取得 满意 效果 .。 免疫 抑制 剂 , 可 
IRER OG os VEG 100 一 150mg/ 日 或 环 磷 酰 胺 
50—100mg/ 日 , 病情 好 转 后 减 量 , 有 些 化 疗 药 
如 长 春 新 碱 , 也 有 人 应 用 。 免疫 疗法 可 试用 转 
BAF., KEN, MRK. 
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Mikulicz-Sjogren-Heerfordt 
综合 征 


译名 : 米 一 斯 一 赫 综合 征 

别名 :Siogren-Mikulicz-Heerfordt (斯 一 米 
一 赫 ) 综合 征 。 

概要 :主要 特点 为 类 肉瘤 结 节 病 合并 有 泪 
腺 炎 、 腮腺 炎 或 虹膜 隧 状 体 炎 。 大 多 数 发 病 于 
20 一 40 岁 之 间 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 是 一 种 侵犯 网 状 内 
皮 系 统 的 肉芽 性 炎症 .组 织 学 检查 见 类 肉瘤 结 
节 主 要 由 上 皮 样 细胞 所 组 成 ,同时 还 有 淋巴 细 
胞 浸润 。 

眼 部 特征 :泪腺 炎 , 泪腺 无 痛 性 结 节 形成 ， 
并 逐渐 增长 ， 质 地 坚硬 ， 且 与 眶 组 织 有 联系 。 
少数 可 伴 有 虹膜 睫 状 体 炎 。 

全 身 特 征 : 类 肉瘤 结 节 样 病变 , 主要 侵 及 
皮肤 、 骨 、 肺 、 纵 隔 、 淋 巴结 等 组 织 。 

治疗 对症 处 理 。 


Millard-Gubler 综合 征 


译名 : 米 一 古 综合 征 

别名 :Q 外 展 神经 一 面神经 麻痹 一 交叉 性 
偏瘫 综合 征 ; @@ 脑 桥 外 侧 综合 征 ; 图 面神经 一 
交叉 性 偏 次 ;名 交叉 性 外 展 一 面神经 麻痹 一 偏 
瘫 综合 征 ; @Gubler (HHR) 综合 征 ; ©Mil- 
lard-Gubler REM. 

概要 : 1885 年 Millard 首先 发 现 本 症候 
群 ，1886 年 Gubler 相继 作 了 类 似 的 报道 。 主 
要 特征 为 面神经 麻 兽 和 外 展 神经 麻痹 及 对 侧 
上 下 肢 偏瘫。 

病因 病理 :主要 是 脑 桥 腹 外 侧 炎 性 新 生物 
或 血管 性 损害 ， 脑 桥 肿瘤 ， 累 及 下 脑 桥 第 VI、 
于 颅 神经 核 和 锥 体 束 纤维 而 产生 的 一 系列 症 
状 , 本 病 在 脑 干 综合 征 中 出 现 频率 最 多 , 临床 
上 有 定位 意义 。 


眼 部 特征 : 病灶 侧 外 直 肌 麻痹 ,眼球 呈 内 
斜视 ， 复 视 。 

全 身 特征 : 

1. 同 侧 外 展 神经 麻痹 及 对 侧 上 下 肢 偏 
RE 周围 性 面神经 麻痹 ,少数 病变 较 广 泛 者 尚 
可 有 小 脑 症 状 。 

2 同 侧 三 叉 神经 分 布 区 的 感觉 缺失 ， 并 
可 能 有 耳蜗 和 前 庭 麻 碍 。 

鉴别 诊断 : 

1. 本 病 须 与 Foville 综合 征 区 别 ， 该 征 有 
眼球 偏 斜 ， 而 本 病 没有 。 

2. 与 Raymond-Cestam 综合 征 相 鉴别 ,不 
同 点 在 于 该 征 无 面瘫。 

治疗 ; 对 症 处 理 。 


Miller 综合 征 


译名 : 米 勒 综合 征 

别名 : 四 双 侧 无 虹膜 一 肾 胚 胎 瘤 综合 征 ; 
加 无 虹膜 一 肾 胚胎 瘤 综合 征 ; @ Wilms 无 虹膜 
综合 征 ; @Wilm 瘤 及 双 侧 无 虹膜 。 

概要 : 1966 年 Miller, 在 469 BENA 
病人 中 发 现 8 例 伴 有 无 虹膜 ，1969 年 Frau- 
meni 在 28 例 无 虹膜 患者 中 发 现 7 MA AEE 
胎 瘤 。 到 目前 为 止 约 有 60 多 例 报道 ， 主 要 特 
征 为 生殖 器 畸形 , 无 虹膜 及 Wilms 瘤 , 好 发 于 
BE. 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 ， 
为 先天 性 眼 、 脑 、 肾 畸形 ,近年 发 现 患者 染色 
体 有 异常 ， 表 现 为 11 号 染色 体 短 臂 缺失，E- 
vans 和 Holzel 报告 一 例 伴 有 免疫 球 蛋 白 迟 组 
产生 者 。 

眼 部 特征 : 双 侧 先 天 性 无 虹膜 ( 常 为 不 完 
全 性 ， 有 虹膜 根部 残留 )。 可 同时 伴 有 青光眼 
和 先天 性 白内障 。 

全 身 特征 : 

1. Wilm, HM, DØV. ZAR GET 
D BE. 

2. 常 有 小 头 畸形 ， 智 力 低下 ， 半 侧 肥大 
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E HØYRE. 

3. 并 发 湿疹 ， 变态 反应 及 复发 性 感染 ， 
IgG, IgA 降低 ,IgM 正常 , 血尿 , 并 常 合并 机 
JLE r 一 球 蛋 白 血 症 。 

治疗 : 对 症 处 理 . 青光眼 、 白 内 障 可 考虑 
手术 治疗 。 


Mobius I 综合 征 


译名 : 默 比 优 斯 综合 征 1 型 

别名 : 偏瘫 一 眼 肌 麻 兽 性 偏 头痛 综合 
TE: @ 偏 竣 一 家 族 性 偏 头 痛 综合 征 ; @ 偏 头痛 
一 偏瘫 综合 征 。 

概要 :本 征 主 要 特征 为 中 度 偏 头痛 伴 有 了 眼 
外 肌 麻 痹 ， 多 见于 青年 人 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 由 于 血管 舒 缩 
障碍 所 引起 ,少数 病人 患 有 颈 内 动脉 瘤 或 脑 肿 
R 

眼 部 特征 : 眼 外 肌 麻 痹 (由 于 病变 侵 及 动 
眼神 经 、 外 展 神经 及 滑车 神经 所 致 ) 。 

全 身 特征 : 

1. 中 度 偏 头痛 , 常 在 发 病 3 一 5 天 后 或 头 
痛 症 状 缓解 时 发 生 轻 偏 竣 。 

2. 头颅 X 片 、 脑 血管 造影 和 头颅 CT 扫 
描 有 助 诊断 。 

治疗 ， 病因 治疗 。 


Mobius I 综合 征 


译名 : 默 比 优 斯 综合 征 工 型 

IA: DEREN ME H EN RA E 
(Congenital Facial Diplegia Syndrome); @ 
Von-Graefes 综合 征 ; @ 先 天 性 眼 面神经 麻痹 
(Congenital Oculofacial Palsises); DÆR HER 
VL 下 颅 神经 麻痹 ; @ 先 天 性 外 展 神经 和 面 神 
经 麻痹 综合 征 ; @ 眼 面 麻痹 综合 征 ; @ 痛 性 运 
动 不 能 综合 征 ;@ 颅 神经 核发 育 不 良 综合 征 ; 
图 Graefes I 综合 征 。 

概要 : 1888 年 Mobius 报道 本 病 ， 主 要 特 


征 为 双眼 外 展 运动 不 能 ， 合 并 双 侧面 神经 麻 
| 痹 ， 系 罕见 的 先天 性 疾患 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 可 能 为 面神经 和 外 
展 神经 运动 核发 育 不 全 , 从 第 一 、 二 对 腮 弓 衍 
化 的 肌肉 原 发 性 缺陷 . 肌 电 图 分 析 考虑 为 核 上 
性 障碍 .病理 检查 ; 脑 运动 神经 核 、 中 央 纵 行 
Ro MFR ETE. 

眼 部 特征 : 

1. 集合 性 斜视 , 外 展 肌 误 弱 , 双眼 球 向 外 
运动 不 能 超过 中 线 ( 两 眼 外 直 般 被 纤维 组 织 所 
RE, 内 直 肌 继 发 性 收缩 所 致 ), 内 收 减 弱 , 但 
辐 连 正常 ， 两 眼 季 直 性 运动 正常 。 

2. BRL. EFE, PER 
ARR, ARGEN FRERE. 

全 身 特征 : 

1. 双 侧 面神经 麻痹 、 呈 面具 样 面容 ， 耳 
MEDIER HEGE. 

2 RIK E), FÅ CHE), BMR RER 
QD. BØE. 

3. 语言 及 智力 障碍 , GT, VI XX, 
和 颅 神经 可 受累 及 ， 特 别 是 舌 下 神经 常 被 波 
及 。 

4 颈 胸部 、 辟 部、 唇 部 、 舌 部 肌肉 萎缩 或 
BØR TARKAN. 咀嚼 肌 麻痹 而 不 能 
进食 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 永久 性 损害 , 终生 不 变 。 


Mohr 综合 征 


Hg: Onm RD RAEI N 
ORAM BL MEKATEN 型 ，@Mohr- 
Claussen 综合 征 。 

概要 : 1941 年 Mohr 提出 报告 ，1968 年 
Rimoin 和 Edgerton 将 本 征 称 为 Mohr 综合 
征 ; 某 些 症状 与 Carpenter 综合 征 ，Laurence- 
Moon-Bardet-Biedl 综合 征 及 口 一 面 一 指 综合 
征 相似 ， 男 性 多 于 女性 ， 出 生 时 即 有 症状 。 

病因 病理 :原因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 。 
Claussen 曾 报告 一 例 ， 其 父母 为 血缘 联姻 。 


眼 综合 征 
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眼 部 特征 : AIR AR RARE 
桥 状 缺损 。 

全 身 特征 : - 

1. SED, ME RA BREE. 头发 
稀少 纤维 。 

2 精神 发 育 不 全 ， 肌 张力 低下 ， 吃 养 困 
难 。 

3. FØR, FØR MI RARE SM 

FAE FAFEL. LER BA. 
AB BES. Pk kN FRHASA. 
HAAG GEER. 

4 EH UD» BAW GE)» FERIE 
GD MA, AR AD. PEWAG. 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 多 能 生存 下 去 。 


Monbrun-Benisty 综合 征 


HA: 查 一 贝 综合 征 

别名 : 眼 交感 神经 残 支 灼 痛 综合 征 

概要 : 主要 特征 为 患部 充血 , 眼眶 及 面部 
AM. 

病因 病理 :为 支配 眼球 的 交感 神经 纤维 被 
切断 后 所 产生 的 激 荐 现象 。 

眼 部 特征 :眼球 失去 交感 神经 支配 后 一 个 
月 左右 , 出现 的 剧烈 疼痛 ， 自 眼眶 开始 ,逐渐 
向 面部 及 半 侧 头颅 部 分 扩展 。 

全 身 特征 ， 患 部 充血 ， 多 汗 。 

治疗 : 

1. 颈 交 感 神经 节 或 Gasser 神经 节 切 除 有 
良好 的 疗效 。 

2. 三 又 神经 眼 支 酒精 注射 可 暂时 缓解 疼 
M. 


Monocular Supranuclear 
Upgazepalsy 


译名 : 单眼 性 核 上 性 上 转 麻痹 
别名 : 单眼 上 转 障碍 综合 征 


概要 :本 病 主要 特征 为 上 直 肌 及 上 和 斜 肌 麻 
Å. 

病因 病理 :主要 为 一 侧 核 上 性 病变 所 致 的 
单眼 垂直 肌 的 功能 障碍 ， 病 变 位 于 顶 盖 前 区 。 

眼 部 特征 :明显 的 一 侧 性 上 直 肌 麻痹 和 一 
侧 性 上 和 斜 肌 麻 兽 。 辐 较 功 能 障碍 (以 调节 辐 较 
HE) HARDERE. BÆLRTE. M 
孔 对 光 反应 或 近 反应 缺 如 。 

全 身 特征 :无 特殊 改变 。 

治疗 : 对 症 处 理 。 


Mooren 综合 征 


译名 : 穆 仁 综合 征 

别名 : 加 角膜 侵蚀 性 溃疡 综合 征 ; OWT 
性 角膜 溃疡 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特征 为 眼 部 疼痛 , MHR 
角 腊 溃疡。 多 见于 成 年 人 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 学 者 认为 系 变态 
反应 和 超 敏 反应 性 疾病 。 病 理 见 角膜 上 皮 基 底 
细胞 内 水 肿 , 溃疡 底面 缺乏 前 弹力 层 , 内 皮 细 
胞 和 多 形 核 细胞 周围 的 嗜 酸性 物质 ,充满 在 溃 
疡 底部 的 网 状 结构 中 。 

REHE: 

LAMOUR BAR BE MH. A 
膜 浅 层 糜烂 ， 角膜 浸润 ， 开 始 时 位 于 角膜 缘 内 
侧 ,人 般 行 扩展 。 呈 慢性 进行 性 ， 常 见 有 虹膜 炎 
体征 。 

2. 沉 疡 不 侵 及 结膜 和 巩膜 ， 角 膜 穿孔 和 
前 房 积 脓 军 见 。 

治疗 : 抗 炎 止 痛 , 给 予 消炎 痛 、 抗生素 及 
皮质 类 固 醇 激素 应 用 ,有 虹膜 炎 体征 者 给 予 散 
瞳 剂 ， 预 防 后 粘连 。 


Morgagni 综合 征 
译名 : 莫 尔 加 尼 综 合 征 


别名 : 四 额 骨 内 板 增生 综合 征 ; OMAA 
板 骨 质 肥厚 综合 征 ; @@ 颅 骨 内 板 增生 综合 征 ， 
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(DMorgagni-Stewart-Morel-Moore 综合 征 。 

概要 : 1769 年 Morgagni 报道 本 病 ， 主 要 
特征 为 肥胖 、 头 痛 及 智力 减退 。 多 见于 40 岁 
以 上 , 几乎 全 属于 女性 , 尤其 在 绝经 期 后 出 现 
症状 。 

病因 病理 : 病因 未 明 。 有 认为 与 垂体 一 丘 
脑 下 部 系统 的 功能 障碍 有 关 , 病理 见 颅 前 窝 发 
FAR BEEN ETER. 

眼 部 特征 :视力 下 降 甚至 失明 ,视野 缺损 ， 
白内障 ， 双 侧 局 限 性 视网膜 脉络 膜 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 进行 性 头痛 , 以 前 额 为 著 . 有 眩晕、 耳鸣 。 

2. 忧郁， 焦虑 ， 嗜 睡 ， 智 力 下 降 或 痴呆 。 

3 肥胖， 以 躯干 和 四 肢 近 端 明显 。 £E 
月 经 过 多 或 过 少 , 甲状 腺 机 能 障碍 , 口 渴 , 尿 
i. 

4. 共 济 失 调 ,， 眩 学、 耳鸣 、 听 力 及 嗅觉 减 
退 。 

治疗 :主要 为 脑 外 科 治 疗 。 


Morning Glory 综合 征 


译名 : 牵 牛 花 综合 征 

别名 :遗传 性 视 乳 头 中 央 胶 质 细胞 异常 综 
合 征 

概要 : 早 在 1916 年 、1929 年 Pedler 和 
Handmam 分 别 就 这 类 患者 进行 了 报告 ， 但 直 
到 1970 年 Kindter 才 详 细 描述 了 10 例 患 者 ， 
并 将 本 病 命名 为 牵 牛 花 综合 征 ( 因 视 乳头 形态 
与 牵 牛 花 相 似 )。1980 年 我 国 裴 言明 首 报 本 
病 , 以 后 陆续 有 所 报告 。 迄今 为 止 国 内 外 文献 
共有 近 百 例 报道 , 其 中 国内 9 例 , 日 本 植 村 等 
报告 40 余 例 。 主 要 特征 为 眼底 呈 牵 牛 花样 改 
变 , 视力 不 良 , 常 为 单眼 发 病 , 1984 年 方 宝 廉 
报道 1 例 双 盘 合并 牵 牛 花 综合 征 。 男女 无 性 别 
差异 。 

病因 病理 :本 征 虽 被 公认 为 是 一 种 视 乳 头 
先天 异常 , 但 其 确切 病因 尚 不 清楚 , 推测 可 能 
与 如 下 因素 有 关 : @ 四 胚 裂 上 端 闭 合 不 全 。 


Cennmao 认 为 本 征 是 由 于 妊娠 第 二 个 月 前 胚 
BALKE, Apple 认为 是 由 于 胚 裂 闭合 
不 全 和 在 视盘 平面 视 杯 内 外 两 层 的 细胞 发 育 
不 良 所 致 。@Bergmeister 原始 视 乳 头 中 心 异 
常 。 由 于 胎生 期 Bergmeister 视 乳头 残存 , 视 网 
膜 血管 发 育 不 全 和 伴 有 色素 障碍 的 视网膜 脉 
络 膜 萎缩 而 发 生 。 @@ 中 胚层 异常 。 神经 外 胚层 
的 筛 状 板 无 纤维 组 织 , 视 神经 血管 束 内 有 异常 
的 血管 ， 玻 璃 体 血管 残存 。 

眼 部 特征 : 

1. 患者 一 般 视 力 不 良 , 少数 视力 佳 , 多 数 
患者 有 近视 散光 与 继 发 性 视力 减退 , 斜视, 弱 
视 。 

2 眼底 特征 为 视 乳 头 范围 扩大 ， 呈 粉红 
色 , PRATER BA BAER 
织 所 填 满 . 视 乳 头 及 其 边缘 出 现 异常 血管 , 约 
20—30 支 , 很 细 。 动脉 、 静脉 分 不 清 , 不 分 支 ， 
星 放射 状 直 走向 周边 ,近视 乳头 凹陷 处 被 不 透 
明白 色 组 织 块 速 挡 , 视 乳 头 周围 有 一 灰白 色 隆 
起 的 脉络 膜 视网膜 色素 环 ， 环 内 常 有 色 索 沉 
着 。 其 外 周 有 视 网 膜 脉络 膜 萎缩 区 , 总 体 上 看 
就 像 一 休 牵 牛 花 , 可 能 系 异 常 的 神经 胶 质 牵 拉 
引起 。 

3. 常 并 发 视网膜 脱离 ,视网膜 血管 异常 ， 
黄斑 异 位 并 可 有 脉络 腊 缺 损 , 视 乳 头 周围 视 
网 膜 皱 丑 ， 后 巩膜 葡萄 肿 等 。 

4 眼底 荧光 血管 造影 可 见 视 乳 头 中 心 星 
PRH. 甚至 荧光 遮挡 , 而 乳头 周围 则 呈现 弥 
散 性 强 荧光 . 眼底 血管 异常 更 加 明显 . 能 看 到 
动 、 静脉 吻合 , 异常 血管 在 中 央 动 脉 显影 时 方 
显影 ， 证 明 异 常 血管 系 来 自视 网 膜 中 央 动 脉 。 

5. 还 可 能 合并 有 小 眼球 ， 残 存 性 第 一 玻 
璃 体 增生 症 ， 玻 璃 体 动脉 残存 ， 玻 璃 体 囊肿 ， 
也 有 合并 先天 性 瞳孔 残 腊 或 并 发 性 白内障 。 

全 身 特征 : 

1. 可 伴 有 颅 底 脑 膨 出 , 蝶 骨 、 ERIN 
出 ， 嘻 肽 体 发 育 不 全 ， 疗 病 。 

2. HRD 正中 神经 管 闭 合 不 全 , 包括 唇裂 
ARAF, HAEA HGN S 例 两 足 的 N V 


眼 综合 征 


BEA RLE. 

鉴别 诊断 :本 征 须 与 残留 性 第 一 玻璃 体 增 
生 症 及 菊花 综合 征 相 鉴别 ,三 者 均 为 罕见 的 视 
神经 乳头 先天 异常 。 

1. 残留 性 第 一 玻璃 体 增生 症 。 视 乳头 颜 
色 : 为 苍白 色 。 本 征 视 乳 头 形 状 : EMU 
陷 , 而 残留 性 第 一 玻璃 体 增生 症 为 纤维 膜 样 向 
前 隆起 ， 无 视盘 周围 色素 轮 。 

2. 菊花 (Chrysanthemun) 综合 征 ， 该 征 
视神经 乳头 上 有 黄 红色 膜 样 组 织 , 周 围 有 轮 状 
视网膜 脉络 膜 色素 改变 及 血管 异常 ,但 视 乳 头 
不 凹陷 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 一 般 对 症 处 理 ， 对 伴 
有 视网膜 脱离 者 , 如 患 眼 视力 差 ， 对 侧 眼 正常 
则 不 强调 手术 。 而 对 双眼 患者 伴 视网膜 脱离 或 
对 脱离 较 轻 无 网 膜 下 积 液 者 的 一 眼 可 行 手术 。 
也 可 行 激光 治疗 。 有 人 认为 作 视 神经 式 减 压 
术 ， 阻 止 脑 背 液 进入 网 膜 下 间 阶 为 一 有 效 办 
法 ， 尤 其 适用 于 视网膜 下 液 积聚 于 后 极 部 者 。 


Morquio 综合 征 


译名 : 英 尔 村 综合 征 

别名 : 中 粘 多 糖 沉 积 病 N 型 ; OMEGN 
型 ; @ 软 骨 发 育 不 要 ; @ 骨 软骨 营养 不 良 综合 
征 ; 加 遗传 性 软骨 营养 不 良 ; @ 遗 传 性 畸形 性 
骨 软 骨 营 养 不 良 综合 征 ; 离心 性 骨 软 骨 发 育 
不 良 综合 征 ; OM REE: @Brailsford 
fk År E: OD Morquio-Brailsford 综合 征 ; 四 
Morquio 病 。 

概要 : 1929 年 乌拉 圭 儿 科 医 师 Morquio 
与 Brailsford 等 首 报 本 病 , 1962 年 Pedrni 发 现 
尿 内 粘 多 糖 物质 增多 与 酶 的 缺陷 .本 病 特征 为 
侏儒 、 交 柱 后 凸 ， 骨 化 石 症 及 角膜 混浊 。 为 家 
族 性 ，4 一 10 岁 间 病 变 明显 ， 男 性 多 于 女性 。 

病因 病理 : 为 常 染色 体 隐 性 遗传 病 , 由 于 
NN 一 乙酰 一 糖 胺 一 6 一 硫酸 酷 栈 缺陷， 使 尿 内 
硫酸 软骨 素 与 硫酸 角质 素 分 泌 增 加 .软骨 和 骨 
斯 部 骨 化 延迟 ， 局 灶 性 无 菌 性 坏死 , 软骨 细胞 
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充满 空 泡 。 

根部 特征 : 眼球 内 陷 , 上 了 瞪 下 垂 ， 低 腿 压 
〈 双 侧 颈 交感 神经 受 刺激 所 致 ) ， 泪 液 分 泌 增 
Z, ARER AL. ， 瞳 孔 缩小 ， 视 神经 萎 
缩 等 1982 年 国内 有 人 报告 7 例 , 其 中 一 例 右 
晶体 后 囊 下 点 状 混浊 。 

全 身 特征 : 

1. 婴儿 出 生 后 发 育 正常 ，1 一 4 岁 出 现 广 
泛 骨 骼 改变 。 由 于 浓 柱 后 凸 、 暑 形 而 引 起 身材 
短小 ,走路 鸭 步 ， 头 大 ， 桶 状 脑 ， 肘 及 膝 关 节 
弯曲 畸形 ， 牙 齿 发 育 不 良 。 鼻 梁 低 。 

2. 智力 一 般 正常 ， 可 合并 有 先天 性 心脏 
A MHW, RERNE OLEA). 
肝 牌 肿 大 。 

3. 尿 硫酸 角质 素 增 高 ， 血 淋巴 细胞 有 
Reilly 氏 小 体 ，X 线 示 骨 质 玻 松 ， 后 期 有 骨 端 
变化 ， 点 状 钙化 ， 椎 体 扁平 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 , 存活 年 龄 20 岁 左右 。 


Mosse 综合 征 


别名 : 红细胞 增多 症 一 肝 硬 变 综合 征 
(Polycythemia-Hepetic Cirrhosis Syndrome); 
回 肝 硬 化 一 红细胞 增多 症 。 

概要 : 1892 年 Vaguez 即 已 提出 了 真性 红 
细胞 增多 症 的 概念 ，1907 年 德国 医生 Mosse 
报告 一 例 脾 大 、 肝 硬化 、 尿 胆 原 增多 性 黄 总 的 
患者 , 其 周围 血液 中 的 红细胞 数 显著 增多 。 后 
来 即 称 此 征 为 真性 红细胞 增多 症 的 特殊 型 或 
Mosse W. 对 于 本 征 合并 肝 硬 变 是 否 巧合 或 为 
并 发 症 , 曾 有 争论 , 目前 多 数学 者 认为 本 征 的 
实质 就 是 真性 红细胞 增多 症 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 真性 红细胞 增多 加 
上 肝 硬 化 的 病理 改变 。 

眼 部 特征 : ARE, 视网膜 静脉 显著 缂 
曲 扩张 ,有 时 可 见 视 乳 头 水 肿 及 视网膜 静脉 栓 
塞 。 

全 身 特征 : 

1. 面部 、 肢 端 兹 绀 ， 旦 多 血 质 外 观 。 
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2. 红细胞 计数 、 血红 蛋白 均 显著 增多 , 血 
栓 形成 、 出 血 ， 血 粘 稠度 增高 等 。 
3. 继 发 门静脉 阻塞 ， 肝 硬化 和 肝 功 能 损 
Bk, ARRE. 
4 LIRA RRA SAMK. 
治疗 :对 症 治疗 。 


害 ， 


Mucocutaneous Lymphnode 


综合 征 


译名 : 皮肤 粘膜 淋巴 结 综合 征 

别名 :急性 发 热 性 皮肤 粘膜 淋巴 结 综合 
MLN 综合 征 。 
概要 : 1962 年 日 本 川崎 最 早 以 “ 指 、 幅 特 
异性 脱 屑 性 小 儿 急性 发 热 性 皮肤 粘膜 淋巴 结 
综合 征 ”为 题 报 告 了 本 病 , 引起 了 日 本 临床 学 
者 们 的 极 大 注意 ,以 后 发 现 本 病 有 逐渐 增多 的 
趋势 ， 日 本 专门 设立 了 研究 机 构 ， 从 事 研究 。 
70 年 代 该 征 已 受到 了 世界 范围 的 重视 ， 报 告 
例 数 递增 , 并 有 学 者 对 其 流行 病 学 、 病 因 学 和 
临床 学 做 了 全 面 深入 的 研究 。 

本 征 为 一 种 急性 起 病 的 自 限 性 疾病 ,症状 
稍 似 Stevens-Johnson 综合 征 ， 也 有 点 类 似 猩 
红 热 夏季 发 病 较 多 , 发 生 于 两 个 月 至 9 岁 的 
儿童 , 以 两 岁 以 内 的 婴儿 为 最 多 , 男性 赂 多 于 
女性 ， 比 例 为 1.5: 1。 

病因 病理 : 病因 尚 不 十 分 清楚 ,， 有 人 认为 
与 病毒 感染 有 关 , 也 有 人 认为 是 以 血管 为 中 心 
的 过 敏 性 病变 ， 很 可 能 是 多 种 抗原 ， 如 药物 、 
寄生 虫 、 细 菌 、 病 毒 等 刺激 机 体 后 , 引起 的 第 
三 型 反应 。 病理 学 变化 : 可 见 皮肤 水 肿 ， 毛 细 
血管 扩张 , 其 周围 炎 性 反应 , 有 淋巴 细胞 及 单 
核 细胞 浸润. 淋巴 结 炎 性 改变 , 淋巴 赛 有 大 量 
中 性 多 核 白 细胞 和 巨星 细 胞 ， 上 皮 细 胞 肿胀 ， 
网 状 细胞 过 度 增生 ,冠状 动脉 有 明显 的 全 层 性 
增殖 性 炎症 。 

眼 部 特征 : 

1. 约 有 88% 可 见 重度 结膜 充血 ， 表 现 为 


征 


眼球 结膜 的 血管 明显 的 一 根 一 根 的 怒 张 ,非常 
特殊 .一 般 不 出 血 , 也 无 脓 性 分 小物 ( 病 后 3 一 
| 10 日 出 现 )。 

2. 视神经 乳头 水 肿 , 视神经 萎缩 、 视网膜 
| 变性 等 。 

全 身 特征 : 

1. 发 热 ( 病 程 1 一 2 周 ), 98% 患 者 有 持续 
ERR. FAT RE RER. 

2 BTÆRGR. 口 、 咽 部 弥漫 性 充血 ， 
KART. 

3. 病 后 2 一 3 日 出 现 麻疹 样 、 猩 红 热 样 皮 
B, 7 日 内 消退 ， 皮疹 可 发 生 于 面部 ,四 上肢 及 
ETE, TAR, FA HR. 

4 于 第 4 一 5 日 四 肢 出 现 弥漫 性 硬性 水 
H, 约 有 50% 患 者 的 手掌 及 脚掌 潮红 , 指甲 上 
可 有 横 沟 。 

5 心脏 扩大 ， 心肌炎, 心音 减弱 , 心 前 区 
可 疗 及 千张 期 或 收缩 期 杂音 和 奔 马 律 ,心电图 
示 P-R 间 期 延长 ， 低 电压 ，ST 段 上 移 ， 低 深 
Q 波 等 。 冠 状 动脉 造影 可 见 20 一 40* 的 病例 
有 冠状 动脉 痛 和 冠状 动脉 闭塞 。 

6. 其 他 可 见 有 颈 部 淋巴 结 肿 大 , 压痛 , 约 
33% 的 病例 有 一 过 性 腹泻 ,关节 炎 , 偶 见 咳 嗽 、 
黄 益 及 无 菌 性 脑膜 炎 .。 

7. 实验 室 检查 : 白细胞 增多 及 核 左 移 , 哮 
酸 细胞 增多 . 红细胞 及 血红 蛋白 轻 度 减少 , 血 
小 板 增多 。 Hitt “O” tE, 血沉 增高 , %: 一 球 
蛋白 增加 ， 血 清 蛋 白 降低 ，50% 有 GPT 和 
GOT AR. AMBER TRES 
R. 

诊断 及 鉴别 诊断 ， 

1962 年 川崎 曾 提出 关于 本 病 的 诊断 指标 
可 做 参考 。 ARE 4 项 以 上 的 主要 症状 者 ( 包 
括 发 热 在 内 )， 诊 断 即 可 成 立 。 

主要 症状 : 

(1) 发 热 持续 5 天 以 上 ,抗菌 素 治疗 无 效 。 

(2) 急性 期 手足 硬性 水 肿 , 恢复 期 掌中 及 
W D WARE 甲 床 皮 肤 移 行 处 有 膜 样 脱 
KM. 


眼 综合 征 
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水 泡 及 疾 皮 形成 。 

(4) 双眼 一 过 性 球 结膜 充血 。 

(5) DAMH. AET. OE. MRKAR 
弥漫 性 充血 。 

(6) 颈 部 淋巴 结 一 过 性 、 急性 非 化 脓 性 肿 
胀 ， 有 触 痛 。 

次 要 症状 : 

(1) 心动 过 速 ; 心率 不 齐 ; 心音 低 钝 ; 心 
音 分 裂 ; 奔 马 律 .ECG 示 P-R、Q-T 间 期 延长 ， 
ST、T 波 变化 ， 低 电压 倾向 。 

(2) LEDE. Mn, MOE. 

(3) 实验 室 检查 :白细胞 增多 ， 核 左 移 。 
轻 度 贫血 、 血 沉 增 快 、CRP (+), ASO AF 
高 、 az 球 蛋 白 增加 , 蛋白 尿 , LA t A 
g. 

MLER: 

(1) 咳嗽 、 流 涕 。 

(2) 关节 疼痛 、 肿 胀 。 

(3) 其 他 脑膜 刺激 症状 ，CSF 中 淋巴 细 
胞 及 蛋白 质 增多 。 

本 征 须 和 败血症 、 猩红热 、 幼儿 结 节 性 多 
发 性 动脉 炎 、 风 湿热 、 幼 儿 型 风湿 性 关节 炎 、 
血清 病 、 药 物 过 敏 等 相 鉴 别 。 

MI: 

1. BEA BOG EIGE OR 


效果 较 确切 。 VEE BI AMHR | 


放弃 使 用 。 

2. 支持 疗法 , 丙种 球 蛋 白 及 能 量 合剂 . 本 
征 为 一 自 限 性 疾病 , 死亡 率 约 占 1 一 2% ,死因 
多 系 和 冠状 动脉 阻塞 。 


Murphy-Drachman 综合 征 


译名 : 墨 一 德 综合 征 

别名 :@D 香 咽 困 难 一 眼 险 下 垂 一 肌 营养 不 
良 综合 征 ; OMAR A: @ 眼 一 啊 部 
肌肉 营养 不 良 综合 征 ; ORM: OR 


(3) 出 现 以 躯干 部 为 主 的 多 形 性 红斑 , 无 | TENERE AERE TFE- FREER 


征 。 

概要 :本 病 为 一 种 全 身 骨 骼 肌 进行 性 家 族 
遗传 性 营养 不 良性 疾患 。 通 常 发 病 于 晓 年 , 病 
BRR, TAME. 少数 为 散在 发 病 。 本 征 和 
眼 咽 一 肌肉 营养 不 良 综合 征 不 同 ,后 者 出 生 即 
有 症状 ， 并 有 小 脑 共 济 失调 。 

病因 病理 : 原因 不 明 , TEME FA 
推测 由 于 动 眼 、 舌 咽 和 迷走 神经 核 变性 所 致 ， 
中 枢 神 经 系统 无 病理 改变 。 

最 部 特征 ， 晚 年 可 发 生 进行 性 上 验 下 算 ， 
偶 见 眼 外 肌 无 力 或 麻 辛 , 眼球 运动 受 限 。 且 党 
在 香 咽 困难 后 数 月 或 数 年 出 现 。 

全 身 特征 : 

1. 进行 性 春明 困难 , (吞咽 试验 显示 病变 
主要 累及 咽 部 ， 咽 下 部 和 食道 上 二 段 )。 咽 只 
HERB HENGE BROS PE 
ME. 

2. 全 身 骨骼 肌 营 养 不 良 ， 可 有 肢 带 肌 
Cimb-girdle) AMEH, BRAA “M 
D BARE BENK. 

3. 面部 肌肉 常 被 累及 , 面 肌 、 M, F 
部 肌肉 软弱 无 力 。 

治疗 对 症 处 理 ， 无 特殊 疗法 ， 病 程 为 慢 
性 进行 性 。 


Myasthenia Gravis Oculars 
External Myopathy 


译名 : 重症 肌 无 力 眼 外 肌 病 

别名 : 眼 肌 无 力 症 

概要 : 本 征 主要 特点 是 提 上 瞪 肌 受累 , 只 
限于 眼 肌 发 病 ; 不 伴 有 全 身 肌 无 力 症状 。 可 发 
生 于 任何 年 龄 ，20 一 30 岁 多 见 ， 男 女 比 例 为 
1:2. 

病因 病理 : 病因 尚 不 十 分 明确 , 有 人 认为 


咽 综合 征 (Oculopharyngeal Syndrome); @ 进 | 是 一 种 自身 免疫 性 疾病 。 因 神经 肌肉 连结 部 发 
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ERR, 首先 累及 提 上 了 瞪 肌 , 继而 出 现 上 瞪 下 
E, 复 视 及 眼球 运动 障碍 。 病理 学 检查 ,肌肉 
中 有 大 量 淋巴 细胞 浸润 ,有 抗 横 纹 肌 组 织 的 抗 
体 存在 。 

眼 部 特征 : 

1. EEFE, 症状 波动 , 疲劳 时 加 重 , Å 
起 症状 轻 , FAME. 持续 向 上 方 注视 时 ， 上 
REMTE. 但 内 眼 肌 不 受累 。 

2. 注射 抗 胆 奏 脂 酶 剂 ( 如 新 斯 的 明 ) 后 ， 
症状 迅速 消失 ,但 药物 作用 消失 后 症状 可 重新 
出 现 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 ， 对症 治 疗 。 


Naegeli 综合 征 


译名 勒 吉 里 综合 征 

别名 : 黑色 素 细 胞 痣 综合 征 ; OREK 
姜 综 合 征 ;@) 多 汗 一 皮肤 色素 沉着 一 毛囊 角 化 
一 牙 釉质 发 育 不 良 综合 征 ;@@ 色 素 细胞 痣 综合 
征 ,@@ 网 状 色素 性 皮肤 病变 ; ©France-Schetti- 
Jodassohn 综合 征 。 i 

概要 ， 1927 年 Naegeli 报道 本 病 ， 主 要 特 
征 为 皮肤 呈 网 状 色 素性 沉着 掌 、 踊 角 化 症 , F 
齿 异 常 及 眼 部 病变 ， 常 在 2 一 3 岁 时 发 病 ， 无 
性 别 差异 。 

病因 病理 :原因 未 明 , 常 染 色 体 显 性 遗传 。 

眼 部 特征 : HAL RREN, JER 
障 , 原始 玻璃 体 残存 , 脉络 膜 缺损 , 视 乳 头 炎 ， 
视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 呈 细 网 状 色素 沉着 变化 ， 可 波及 
全 身 ， 但 无 任何 炎 性 病变 。 

2. 通常 有 掌 趾 角 化 症 ， 秃 发 。 

3. 牙齿 异常 ， 牙 齿 类 侧 有 黄色 更 点 。 

4. 由 于 汗腺 功能 低下 , 使 体温 调节 紊乱 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Nelson 综合 征 


译名 : 内 尔 桑 综合 征 

别名 : DREAMS EE: OHE 
腺 切除 后 嫌 色 细胞 瘤 综合 征 。 

概要 : 1958 年 Nelson 首 报 一 例 Cushing 
综合 征 患者 切除 双 侧 肾 后 , 出 现 皮肤 色素 , 过 
度 沉 着 伴 有 垂体 肿瘤 的 病例 ，Nelson 指出 发 
HATE FAME: OD 必须 曾 患 过 Cush- 
ing 综合 征 〈 两 侧 肾上腺 皮质 增生 型 )。(2) 曾 
做 过 肾上腺 摘除 术 ;(3) 垂体 有 肿瘤 ; (4) 已 
证 实 垂体 肿 养分 说 ACTH 与 MSH。1962 年 
Liddle 将 本 征 命名 为 Nelson 综合 征 。 发 病 时 
间 为 肾上腺 切除 术 后 三 周到 5 年 之 间 ， 

病因 病理 ， 由 于 肾上腺 增生 手术 切除 后 ， 
血 中 的 皮质 激素 水 平 又 然 下 降 , 减 弱 了 对 垂体 
的 负 反馈 机 制 , 使 垂体 瘤 得 以 发 展 (可 出 现 局 
部 压迫 症状 )， 并 大 量 分 泌 ACTH 。 

眼 部 特征 ， 进 行 性 视力 减退 ， 视 野 异 常 
(部 分 缺损 、 枉 侧 偏 言 、 同 侧 偏 盲 、 一 侧 全 育 
$), IKT. RIR. 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 和 粘膜 色素 沉着 ， 以 手术 疤痕 及 
皮肤 皱纹 处 为 著 , 原 有 的 雀斑 , 母 斑 的 色素 变 
R. 色素 沉着 不 能 被 皮质 激素 所 减轻 。 

2. 头痛 , 面部 感觉 障碍 , RIIE 性 功能 
减退 垂体 出 血 等 。 

3. 血 中 ACTH 量 明显 增加 , B-MSH 值 明 
显 增多 。 

4 颅骨 X 线 和 CT 检查 , 发 现 蝶 鞍 扩大 ， 
骨 质 破坏 等 征象。 

治疗 : 垂体 放射 治疗 或 手术 切除 , 经 治 后 
临床 征象 可 得 到 改善 ， 


眼 综合 征 
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Neomatode Ophthalmia 
综合 征 


别名 : ORMAASATE DRAMA: 
OP BENET få ER AE 

概要 :本 征 主要 特点 是 慢性 嗜 酸性 细胞 增 
多 ， 肝 脾 肿 大 及 眼 部 病变 。 


病因 病理 :Toxocara Canis 及 Tosocara | 


Catti 线虫 侵 和 儿童 内 脏 及 眼 部 所 引起 , 有 猫 、 
狗 动物 接触 史 。 

眼 部 特征 : 瞳孔 可 见 白色 反光 ( 假 性 胶 质 
瘤 )， 并 发 性 白内障 ， 色 素 膜 炎 ， 玻 璃 体 混浊 
并 可 见 大 的 浮游 物 ， 周 边 部 和 后 极 部 视网膜 
炎 ， 脉 络 膜 视网膜 炎 及 视网膜 脱离 。 

全 身 特征 : 

1 咳嗽、 哮喘 ,， 肺 部 浸润 ， 肝 脾 肿 大 , 食 
ARR. 

2. 偶 见 有 神经 系统 受 侵犯 的 症状 。 

3 中 度 到 重度 的 嗜 酸性 细胞 增多 ， 高 球 
蛋白 血 症 。 

A 血清 学 检查 及 活体 病理 检查 有 助 于 诊 
断 。 

治疗 : 对 症 治疗 。 如 幼虫 位 于 前 房 或 结膜 
下 可 手术 取出 , 如 位 于 玻璃 体 ,可行 玻 璃 体 切 
HR. 


Nerve Behcet 综合 征 


译名 : 神经 白 塞 综合 征 

别名 : 神经 白 塞 病 

概要 ， 主 要 特征 为 口腔 粘膜 阿 弗 他 溃疡 ， 
眼 葡萄 膜 类 和 外 阴部 痛 性 溃疡 的 白 塞 综合 征 ， 
合并 神经 系统 的 损害 。 

病因 病理 :由 于 自身 免疫 性 的 血管 炎 所 至 
的 多 系统 的 疾病 , 其 抗原 多 为 细菌 和 病毒 . 病 
理学 检查 提示 小 血管 周围 淋巴 细胞 和 浆 细胞 
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胶 质 增生 ， 主 要 以 中 脑 和 桥 脑 的 腹 侧 面 为 主 。 

眼 部 特征 : 

1. 常 为 眼 部 先 发 病 ， 表 现 为 急性 前 房 积 
BREER ER GJER ERE RE 多 
次 发 作 后 视力 严重 减退 。 

2. 少数 病例 可 累及 视网膜 、 视神经. 可 有 
， 视 网 膜 血管 栓塞 。 


1. 发 病 前 可 有 全 身 倦 息 发 热 、 咽 痛 , 突出 
表现 为 口腔 粘膜 溃疡 ， 呈 浅 在 性 阿 弗 他 溃疡 。 
BEBE RAGA. HE. BERA. 
女 阴 溃疡 较 男性 严重 。 

2. 神经 系统 损害 , HRR. 截瘫 
RAMENE KER, 小 脑 性 共 济 失调 , 及 
周围 神经 受 损 的 表现 。 

3. 脑 漠 刺 激 症 状 : 发 热 , 头痛， 恶心 , 喷 
射 性 呕吐 , 颈项 强直 , 表情 淡漠 , 幻觉 , 妄想， 
智力 减退 。 严 重 者 可 出 现 颅 内 压 增高 的 表现 。 

4 实验 室 检查 : T 淋巴 细胞 增高 , B 淋巴 
细胞 降低 ,血沉 加 快 , C 反应 蛋白 阳性 ， 脑 峭 
液压 力 增高 ,白细胞 数 增加 ， 和 蛋白 增加 ， 脑 电 
图 异常 , CT 扫描 可 见 大 脑 萎缩 、 脑室 扩大 , 脑 
TÆR. 

治疗 :目前 多 主张 大 剂量 应 用 肾上腺 皮质 
激素 , 早期 足 量 应 用 对 神经 症状 效果 明显 。 不 
能 控制 症状 者 可 用 免疫 抑制 剂 。 眼 部 对 症 治 
疗 。 


Nicolau I 综合 征 


别名 : D 治 疗 意外 性 栓塞 综合 征 ; OE 
栓塞 综合 征 ; @Nicolau-Hoigne 综合 征 。 

概要 : 本 征 较 常见 于 儿童 , 主要 特征 是 视 
HARER: 腹部 突然 疼痛 及 休克 表现 。 

病因 病理 :药物 意外 地 注入 动脉 而 引起 的 
栓塞 性 疾病 。Nicolau 最 初 的 报道 是 肌肉 注射 
这 剂 后 引起 本 病 , 以 后 ， 注 射 四 环 素 、 青 霉 素 


浸润 ， 软 化 坏死 。 神 经 系统 的 损害 是 脱 血 精 也 有 发 生 。 病 理 变化 随 受 累 动 脉 的 部 位 而 异 。 


186 


N 


眼 部 特征 : 视力 丧失 (取决 于 视网膜 动脉 
受 损 程度 )， 根 据 栓 子 在 视网膜 的 部 位 ， 出 现 
相应 的 视野 改变 。 视 网 膜 动脉 栓塞 症状 。 

全 身 特征 : 

1. 心动 过 速 , 面色 苍白 , 耳鸣 、 发绀 、 周 
围 性 水 肿 , 四 肢 及 腹部 窒 然 疼痛 , 动脉 性 低 血 
E. 

2 RENK, A RE, ZWENN. 

治疗 ， 对 症 处 理 ， 立 即 给 予 扩 血 管 治疗 ， 
抢救 及 时 可 保留 一 定 视力 。 严 重病 例 可 致死 
È. 


Nieden 综合 征 


译名 : 尼 德 恩 综合 征 

别名 :全 身 性 毛细 血管 扩张 一 白内障 综合 
征 。(General blood capillarectasia-cataract Syn- 
drome) 

概要 : 1887 年 Nieden 报道 本 征 ， 主 要 特 
点 为 全 身 性 毛细 血管 扩张 合并 青年 性 白内障 ， 
Terrin 报告 一 例 6 岁 儿 童 ， 其 他 文献 记载 为 
30 一 40 岁 发 病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 ，Petersen 报道 为 家 
族 性 发 病 ， 提 示 可 能 与 遗传 因素 有 关 。 

眼 部 特征 : 双 侧 性 白内障 为 其 特点 , 白 内 
障 可 为 皮质 混浊 ， 也 可 为 全 部 混浊 ， 可 伴 有 虹 
膜 基质 缺损 , 瞳孔 变形 , 青光眼 , 眉毛 稀少 等 。 

全 身 特征 : 

1 面部、 前臂 和 手 有 多 发 的 广泛 性 毛细 
血管 扩张 ， 颈 部 可 有 网 状 色素 沉着 , 皮肤 变 厚 
REM. 

2 HODET KER EREL 
膜 缺陷 及 其 他 心血 管 疾患 。 

治疗 : 对 白内障 可 行 白内障 厢 外 摘除 、 人 
工 电 体 植 人 术 ， 心 脏 病 可 由 心 内 、 外 科 治 疗 。 


Nielsen 综合 征 


译名 : 尼尔森 综合 征 


别名 : 四 疲惫 精神 病 综合 征 Exhaustive 
Psychosis Syndrome) ; 加 神经 肌肉 衰竭 综合 征 
(Neuromuscular exhaustion Syndrome); @ 神 
经 肌肉 耗竭 综合 征 ; 国 精神 耗 渴 综合 征 ; OR 
疯 性 精神 病 。 
概要 : BENENE MANK 
极度 无 力 及 诡 妄 。 
| “病因 病理 ,可 能 由 于 劳累 过 度 引起 的 代谢 
| 障碍 ; 各 种 全 身 疾病 ; 如 慢性 感染 ， 产 后 及 手 
| 术 后 合并 极度 疲劳 及 紧张 都 可 致 发 本 征 ;类 似 
| 情况 也 常见 于 长 期 处 于 精神 紧张 环境 中 ,如 长 
和 久 搏斗 及 生活 在 战争 环境 中 。 

眼 部 特征 ， 眼 外 肌 麻痹， 复 视 。 

全 身 特 征 ， 

1. 全 身 极度 衰弱 , 体力 耗 竟 , 特别 是 过 度 
活动 肌 群 明显 疼痛 , 压痛 , 以 后 出 现 抽 搞 及 肌 
| 肉 痛 性 痉挛 ， 最 后 可 发 生 松弛 和 萎缩 。 

2. EDRR, WERE, WME 
E, 急性 期 腿 反 射 减退 或 消失 , 以 后 腿 反 射 可 
恢复 正常 。 有 的 病例 精神 欣 快 变 为 忧郁 不 安 ， 
HERE. 

3. RARER, FAR MEL AG: 
| 查 对 诊断 有 一 定 帮助 。 
| 治疗， 对症 处 理 ， 绥 慢 部 分 恢复 活动 力 ， 
但 很 少 有 完全 恢复 者 ,肌肉 紧张 恢复 后 可 出 现 
其 他 临床 症状 加 重 。 


Niemann-Pick 综合 征 


译名 : MAE 

别名 :中 神经 对 磷脂 网 状 内 皮 组 织 增生 症 
综合 征 ; @ 神 经 精 磷 脂 沉积 病 ; OY ARE 
代谢 缺陷 ;四 神经 精 磷脂 性 网 状 内 皮 细 胞 病 ; 
回 神 经 精 磷脂 一 固 醇 类 脂 沉 积 病 ;@ 类 脂 质 组 
织 细胞 增多 症 ;类 脂 质 代谢 障碍 性 网 状 内 皮 
细胞 增多 症 ; OPERAEN FI: OR 
脂 细胞 内 蓄积 症 ;人 @ 售 神经 磷脂 网 状 内 皮 细 胞 
增多 病 ; INiemann-Pick 〈 尼 一 匹 ) 病 。 

概要 : 1914 年 Niemann 首 报 本 病 ，1922 


眼 综 合 征 
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年 pick 又 作 了 详细 叙述 。 为 一 种 少见 的 代谢 
性 疾病 REGER M AA ROE 
首先 受累 。 多 见于 犹太 儿童 ， 女 多 于 男 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 , 具有 不 同 
表现 型 .由 于 中 枢 神 经 系统 神经 节 细胞 磷脂 代 
谢 障 碍 及 变性 , 脂 质 沉积 于 整个 网 状 内 皮 系 统 
和 实质 组 织 所 致 。 病 理 检查 可 见 脑 、 肝 、 脾 、 
BB, 淋巴 结 及 血管 内 皮 的 实质 细胞 内 都 
有 典型 的 泡沫 状 细胞 浸润 .视网膜 内 颗粒 层 和 
内 网 状 层 水 肿 , 黄斑 区 有 明显 水 肿 , 其 节 细 胞 
内 有 浓密 的 类 脂 质 沉积 及 大 量 神经 胶 质 细胞 
增殖 ， 影响 了 视网膜 的 透明 度 ， 从 而 使 黄斑 部 
樱桃 红 点 周围 出 现 白色 区 , 锥 体 、 杆 体 细胞 正 
AR» 视神经 有 胶 质 细胞 浸润 
及 颗粒 状 变性 。 脉 络 膜 散 在 出 现 泡沫 状 细胞 。 

眼 部 特征 : 视力 减退 但 不 至 全 盲 。 眼 底 黄 
斑 部 有 机 桃红 斑点 (60%)， 周 围 被 一 个 白色 
区 域 所 包 绕 ， 与 Tay-sachs 综合 征 有 相似 之 
处 .此 樱桃 红 点 在 本 征 1 型 中 常见 , 型 偶 见 ， 
1 、N 、V 型 不 存在 。 进行 性 视神经 萎缩 ， 可 
能 伴 视网膜 病变 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 ,痴呆 ,发 育 迟 缓 , 生长 障碍 ， 
四 肢 消瘦 , 惊 胖 , 发 热 ， 闪 挛 性 麻木 ， 癫 病 发 
作 ， 肌 张力 减低 或 肌 强直 。 

2. 耳 萝 ， 口 腔 粘膜 有 黑 点 。 

3 肝 脾 肿 大 , 腹部 增 大 ,淋巴结 肿 大 且 质 


4. 长 骨 和 颅骨 可 有 骨 质 稀 朴 。 

5. 皮肤 有 棕色 素 , 呈 蓝 棕色 斑 , 皮下 脂肪 
消失 ， 极 少 有 黄色 瘤 。 

6. 低 色素 性 贫血 , 血 胆固醇 水 平 增高 , 磷 
脂 含量 正常 , 血 中 见 嗜 碱 性 网 状 细胞 , 白细胞 
内 空 泡 形成 。 

根据 发 病 年 龄 和 临床 上 有 无 神经 系统 症 
状 ， 可 分 为 五 型 : 

1 型 (急性 神经 元 型 或 快速 发 展 的 机 儿 
型 ): 通 常 于 生 后 数 月 出 现 肝 牌 进行 性 肿 大 , 体 
格 和 精神 发 育 迟缓 ， 软弱 , 肌 力 减退 , 腿 反 射 


Mk. HÆ KR. MERLE. 多 
在 4 一 5 岁 前 死 于 呼吸 道 感 染 。 

I 型 (慢性 非 神经 元 型 也 称 良性 型 )， 肝 
BHK., 无 中 枢 神经 系统 症状 ， 智 能 正常 , 无 
黄斑 部 病变 。 

下 型 (慢性 神经 元 型 ), 起 病 年 龄 稍 大 , 表 
现 为 肝 脾 中 度 肿 大 , 行为 异常 和 智力 减退 , W 
痛 大 发 作 ， 偶 有 黄斑 部 樱桃 红 点 。 常 于 3 一 16 
岁 死亡 。 

N 型 (新 斯 科 伟人 型 ): 又 称 Crocker-Far- 
ber 综合 征 。 慢 性 起 病 ， 肝 脾 肿 大 ， 儿 童 早期 
或 中 期 发 生 中 枢 神经 系统 症状 ,但 绝 无 樱 桃红 
点 。 多 在 12 一 20 岁 死亡 。 

VÆ (成 人 非 神经 元 病 型 )， 少 数 病例 可 
达成 年 期 而 无 神经 系统 表现 ， 肝 脾 中 度 肿 大 ， 
骨髓 有 泡沫 细胞 。 

治疗 :对 症 外 理 。 


Nonne-Milroy-Meige 综合 征 


译名 : 努 一 米 一 梅 综合 征 

别名 : 四 慢性 遗传 性 下 肢 淋巴 性 水 肿 ; © 
先天 性 橡皮 病 ; @ 家 族 性 淋巴 水 肿 ; ORKE 
下 上 肢 浮肿 ;@ 遗 传 性 营养 性 淋巴 水 肿 ;@Meige 
综合 征 : OMilroy 综合 征 ; @Milroy-Meige- 
Nonne 综合 征 。 

概要 : 好 发 于 女性 ， 慢 性 病程 , 于 出 生 后 
或 械 儿 早期 即 出 现 ， 但 也 可 迟 至 青春 期 后 发 
病 。 

病因 病理 : 原因 不 明 , 系 先天 性 家 族 性 疾 
病 。 有 报道 为 常 染色 体 显 性 遗传 。 可 能 与 淋巴 
管 发 育 不 全 或 营养 不 良 、 淋 巴 管 收缩 能 力 缺 陷 
或 发 生 阻 塞 有 关 。 病 理 检查 皮下 组 织 呈 海 纺 
状 , 血管 壁 纤维 化 并 增 厚 , 部 分 脂肪 组 织 被 淋 
巴 间隙 所 代替 。 

眼 部 特征 : 先天 性 瞪 内 翻 或 外 翻 , 上 瞪 下 
ÆR ERT DITE, 结膜 淋巴 性 水 肿 ， 
内 斜视 。 

全 身 特征 : 
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1. 早期 单 侧 或 双 侧 下 肢 凹 陷 性 水 肿 ， 腿 
部 抬 高 后 水 肿 可 消退 。 

2. 皮肤 光滑 坚实 , 后 期 水 肿 部 较 硬 , 皮肤 
粗糙 , 下 肢 抬 高 后 水 肿 无 减轻 ， 肿胀 部 皮肤 可 
有 色素 沉着 。 罕 有 发 生 淋巴 肉瘤。 

治疗 : 对 症 治疗 , 早期 下 肢 拍 高 ,晚期 可 
行 Kondoleon 手术 以 减轻 症状 。 


Noonan 综合 征 


译名 : 努 南 综合 征 

别名 :@ 假 性 Turner 综合 征 ;加 类 Turner 
综合 征 。 

概要 : 1968 年 Noonan 报道 本 病 , 主要 特 
征 为 身材 矮小 ， 智 力 低下 及 精神 发 育 不 全 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 星 性 连环 显 性 遗传 
或 多 因子 遗传。 

眼科 特征 , 两 眼 分 离 过 远 , 瞪 裂 斜 向 外 下 
Dre MERE 单 侧 或 双 侧 上 险 下 垂 , 眼球 突 
He RARE. WEER, FR 弱视， 圆锥 
角膜 ， 上 脸 有 肉 样 瘤 状 物 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 ， 生 长 发 育 障碍 ， 身 材 矮小 ， 
面部 畸形 ， 低 位 耳 。 

2. 男性 生殖 器 , 不 分 化 或 缺 如 , GE. 女 
性 可 有 原 发 性 闭经 。 

3 先天 性 心脏 畸形 ， 如 肺动脉 瓣 或 主动 
ARKEY. 

4. 胸部 畸形 , 0 R, VEE. 肘 
MØ, då ORD 异常 ， 妇 女 多 毛 症 。 

治疗 ， 对 症 治疗 。 


Norman-Wood 综合 征 


译名 : 诺 一 屋 综合 征 

别名 : 先天 性 家 族 性 黑 隙 性 痴呆 (Congen- 
ital amaurotic idiotica familiaris) 。 

概要 : 极 罕 见 。 出 生 后 即 已 显现 ,可 认为 
是 婴儿 型 的 早熟 型 。 


N 


临床 表现 可 参阅 本 书 要 儿 型 。 
Norrie 综合 征 


译名 : 诺 里 综合 征 

别名 : 四 遗传 性 眼球 萎缩 综合 征 ; DOIM 
HEL BUR ETER AE OK VERRE 
缩 ; @ 智 力 发 育 不 全 一 小 眼球 综合 征 ; OML 
虹膜 炎 综合 征 ; @Andersen-Warburg 综合 征 ; 
@Whitnall-Norman 综合 征 

概要 : 1927 年 Norrie 介绍 本 病 , 主要 特征 
为 智能 低下 , 耳 故 及 小 眼球 , 因 晶状体 视网膜 
等 多 发 畸形 , 使 眼球 呈 假 性 囊肿 样 . 出 生 8 天 
至 60 岁 均 可 发 生 ， 仅 见于 男性 。 

病因 病理 ， 不 清 ， 伴 性 隐 性 遗传 。 

眼 部 特征 ， 

1. 双 侧 眼球 小 、 失 明 。 

2. 虹膜 炎 、 虹 膜 粘连 萎缩 、 前 房 深浅 不 
均 ， 有 瞳孔 光 反 应 消失 。 

3. 婴儿 时 角膜 可 清晰 ,儿童 时 逐渐 混 油 ， 
早期 仅见 晶体 轻 度 混浊 ,晶体 后 部 灰 黄色 团 块 
| 状 物 , 逐渐 发 展 成 白内障 。 玻璃 体 灰 黄色 条 块 
状 混浊 ， 或 伴 有 新 生 血 管 。 

4. 视神经 、 视 交 叉 和 视 束 均 可 有 萎缩 , 眼 
RETUR. MATE. 

5 视网膜 先天 发 育 畸 形 ， 少 数 病例 有 视 
网 膜 前 增殖 ， 脉 络 膜 、 视 网 膜 假 性 肿瘤 。 

全 身 特 征 : 

1. 智力 迟钝 (从 低能 到 白痴 ), 精神 障碍 ， 
大 脑 发 育 不 全 ， 儿 童 占 50%。 

2. 约 1/3 病例 有 不 同 程度 耳 蕉 ， 并 呈 进 
行 性 发 展 。 

3. MR BARR. 

治疗 ;无 特殊 疗法 ， 预 后 不 良 。 


Nothnagel 综合 征 


译名 : 诺 特 纳 格 耳 综合 征 
别名 :@D 眼 肌 麻 阅 一 小 脑 性 共 济 失调 综合 


眼 综合 征 
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E: 加 中 脑 四 全 体 综合 征 。 

概要 : 1879 年 Nothnagel 报道 本 病 , 为 眼 
外 肌 麻 痹 与 小 脑 性 共 济 运动 失调 为 主要 特征 
的 一 组 病征 。 

病因 病理 : 因 小 脑 上 脚 红 核 及 眼球 运动 纤 
维 受 损 所 致 。 病 理学 检查 : 松 果 体 肿瘤 ,小 脑 
是 部 和 四 琶 体 肿瘤 或 血管 性 病变 ,中 脑 损 害 同 
时 眼神 经 核 受 侵 及 。 

眼 部 特征 : 同 侧 动 眼神 经 麻痹 , 眼球 运动 
障碍 , 向 上 注视 麻痹 最 常见 , 可 同时 伴 有 了 眼 内 
BILAR SALA EER BE EN. 

全 身 特 征 : 可 有 小 脑 性 共 济 失调 ， 对 侧面 
肌 和 上 、 FERN. 舞 跟 病 样 或 手足 徐 动 样 运 
动 。 

鉴别 诊断 ， 须 与 下 列 疾病 相 鉴 别 : 

1. Benedikt 综合 征 ， 该 征 实质 是 红 核 受 
累 , 所 引起 同 侧 动 眼神 经 麻痹 ,瞳孔 散 大 及 对 
侧 上 、 下 肢 运 动 障碍 ,不 出 现 锥 体 束 受 损 症状 ， 
如 腿 反 射 亢进 和 病理 反射 等 。 

2. Weber 综合 征 〈 动 眼神 经 麻痹 综合 征 ) 
其 特征 是 同 侧 动 眼神 经 麻痹 和 对 侧 肢 体 偏 竣 ， 
多 饮 、 多 尿 等 〈 详 见 本 书 有 关 章 节 ) 。 

治疗 , 如 系 脑 肿瘤 引起 者 主要 为 神经 外 
科 手 术 治 疗 ,眼科 无 特殊 治疗 ,本 病 预后 不 良 。 


Ocular Ischemia 综合 征 


译名 : 眼 缺 血 综合 征 

概要 : 1965 年 Knox 首先 报告 , 主要 特征 
ME RA MENE 

病因 病理 : 主要 由 于 血管 性 疾患 、 血 流 障 
碍 或 血 粘 度 增高 疾患 导致 慢性 眼 动脉 供血 不 
足 所 致 

眼 部 特征 : 

1 视力 显著 下 降 ， 一 过 性 黑 障 ， 角 膜 水 
肿 ， 虹 膜 获 缩 及 新 生 血 管 形成 ， 视 网 膜 水 肿 ， 
出 血 ， 视 网 膜 小 动脉 狭窄 及 中 央 动脉 阻塞 . 可 
并 发 新 生 血 管 性 青光眼 。 

2. ERG 检查 见 a 波 、b 波 均 明 显 下 降 。 


全 身 特征 : 

1. 颈 动脉 疾患 ， 颈 总 动脉 或 颈 内 动脉 缠 
样 硬化 。 

2. 结 节 性 多 发 性 动脉 炎 , 红细胞 增多 症 ， 
无 脉 症 等 。 

治疗 : 病因 治疗 ,如 继 发 性 青光眼 ， 可 采 
用 降 眼 压 药物 及 手术 治疗 。 


Oculo-Cerebellar-Tegmental 
综合 征 


译名 : 眼 一 小 脑 一 被 盖 综合 征 

概要 :本 征 主要 特点 为 突然 偏瘫 及 眼球 运 
动 麻痹 。 老 年 发 病 。 

病因 病理 : 由 中 脑 血管 病变 引起 , 伴 有 大 
脑 脚 盖 软 化 。 

眼 部 特征 : 眼球 运动 麻痹 (前 核 间 眼 肌 麻 
PD. 

全 身 特征 : 突然 发 生 暂时 性 偏瘫 , 并 能 迅 
速 恢复 ， 伴 有 双 侧 小 脑 症 状 。 

治疗 ;无 特殊 疗法 ， 多 可 迅速 恢复 。 


Oguchis 病 


译名 : 小 口 氏 病 

别名 : 静止 性 夜 育 综合 征 ; OARRA 
征 ;@ 先 天 性 夜 盲 症 ;@ 先 天 性 停止 性 夜 育 症 ; 
加 先天 性 夜 盲 兼 眼底 灰白 变色 症 ;@ 眼 底 变 色 
AM. 

概要 : 1907 年 日 本 眼科 小 口 忠 太 首先 报 
道 两 例 , 主要 发 生 于 日 本 人 , 其 他 国家 亦 有 报 
fr. 1953 年 我 国 关 冠 武 首 报 本 病 , 至 今 报告 6 
例 , 一 般 从 幼儿 即 已 发 现 , 主要 特点 是 先天 性 
静止 性 夜 言及 水 尾 氏 现 象 (由 日 本 眼科 医师 水 
Æ (Mizuo) 描述 故而 命名 ) 。 

病因 病理 : 先天 性 遗传 性 疾病 , 呈 常 染色 
体 聊 性 遗传 ， 双 亲 为 血族 联姻 史 者 占 60% 左 
右 。 病理 检查 ,视网膜 形态 奇特 ， 锥 体 细胞 极 
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多 ,而 杆 体 细胞 外 节 内 的 视 紫 红 质 蓄积 非常 缓 | 
慢 , 在 视 乳 头 杜 侧 大 片区 域内 几乎 没有 杆 状 细 | 
胞 .在 锥 体 细胞 层 与 色素 上 皮 间 有 一 层 类 似 变 | 
性 物质 的 融合 结构 ， 其 中 含有 许多 的 色素 颗 | 
BL 在 色素 上 皮 中 , 色素 聚积 于 细胞 内 端 ， 而 
其 基底 部 分 则 含有 多 量 类 脂 物质 。 

限 部 特征 : 

1. 视力 多 正常 或 稍 差 ,但 有 夜 盲 , 色觉 正 
常 ,视野 在 明 室内 正常 ,暗室 内 晨 向 心性 缩小 ， 
暗 适应 迟缓 ,在 暗室 中 停留 数 小 时 后 暗 视力 开 
EEK AE. 

2 眼底 表现 极为 特殊 ， 后 极 部 呈 光 亮 不 
均匀 的 黄 灰 白色 \ 金 黄色 、 淡 褐色 或 黑 灰 色 区 ，| 
其 周 界 不 清 , 有 时 整个 眼底 均 显 灰白 色 , 偶 有 
稍 带 黄色 。 视网膜 血管 非常 清晰 , 血管 一 侧 镶 
有 发 亮 的 白 边 , 另 一 侧 则 显 出 暗影 , 颇 似 挂 雪 
的 树枝 , 小 口 氏 称 之 为 霜降 状 , 视网膜 周边 部 
有 杂乱 散在 的 暗色 斑点 , 黄斑 部 旦 黄白 色 , 暗 
黑色 或 鲜红 色 等 , 视网膜 反光 强 . WAKER 
或 稍 充血 。 水尾 Mizno) 现象 是 本 病 的 特征 ， 
即 在 暗室 内 停留 约 2~3 小 时 后 〈 短 者 30 分 
钟 ， 最 长 可 达 24 小 时 )， 眼 底 白色 逐渐 寝 去 ， 
而 为 村 红色 所 代替 ,与 正常 眼底 无 异 。 回 到 明 
处 后 ， 再 过 30 一 40 分 钟 ， 眼 底 又 恢复 原来 的 
灰白 色 ,此 种 现象 并 非 所 有 病例 均 有 , 部 分 病 
例 观察 不 到 或 不 明显 ,一 般 水 尾 现象 应 与 光 觉 
并 行 , 即 水 尾 现象 出 现时 光 觉 应 恢复 接近 至 正 
常 状态 。 

3. ERG 检查 见长 时 间 暗 适应 后 第 一 次 光 
刺激 可 见 到 b 波 , 但 第 二 次 光 刺 激 时 b 波 即 可 
消失 。 此 种 反应 为 本 病 特征 ， 有 诊断 价值 。 

4. 本 病 还 可 合并 色素 变性 ， 近 视 、 白 内 
障 。 

全 身 特征 : 一 般 可 有 智力 缺陷 。 

治疗 ， 无 特殊 疗法 ， 可 试用 维生素 A。 


附 一 ”Oguchis (小 口 氏 ) 
病 I 型 : 


为 先天 性 静止 性 夜 言 ,眼底 呈 灰 白色 或 黄 
白色 调 , 视网膜 反光 强 , 可 见 视网膜 血管 有 暗 
影 , 经 过 一 定时 间 的 暗 适 应 后 , 眼底 恢复 至 正 
常 , 同时 又 出 现 第 二 期 暗 适应 机 能 , 光 觉 明显 
增进 


附 二 Oguchis (小 口 氏 ) 


FA I 


此 型 类 似 1 型 的 眼底 表现 ,有 先天 性 静止 
EAR, 水 尾 现象 不 明显 , 第 二 期 暗 适应 机 能 
缺 如 


附 三 Oguchis (小 口 氏 ) 


病 工 型 


此 型 有 轻 度 的 1 型 眼底 表现 ,先天 性 静止 
性 夜 盲 ,但 无 第 三 期 水 尾 现象 及 第 三 期 暗 适应 
机 能 。 


Ollier 综合 征 


HA: MARGE 

别名 : (D 多 发 性 内 生 软 骨 瘤 综合 征 ; OL 
发 性 内 生 软 骨 瘤 病 ; @@ 内 生 软 骨 瘤 病 ; @ 内 生 
软骨 瘤 综合 征 ; OKARA. 

概要 : 1900 4 Ollier 报告 本 病 , 主要 特征 
为 内 生 软 骨 瘤 骨骼 变形 及 身体 多 部 位 的 畸 
形 。 

病因 病理 : 病因 未 明 ， 非 遗传 性 疾病 , 由 
FET AL BART BERETTE AA 
项 生长 )， 内 生 软 骨 瘤 扩展 造成 骨 畸 形 。 

眼 部 特征 : 


眼 综 


合 征 


191 


1. 眶 骨 和 泪 骨 的 变形 , 常 使 泪 道 窗 细 , 易 
并 发 泪 道 不 通 , 视神经 孔 和 眶 上 裂 狭 窄 ， 造成 
眼 肌 麻痹 ， 出 现 斜视 。 

2. 视神经 受 压 ， 出 现 继 发 视神经 萎缩 ， 
亦 有 视网膜 色素 变性 的 报道 。 

全 身 特征 : 

1. 多 为 单 侧 发 病 ， 表 现 为 手 、 足 、 股 骨 、 
腓骨 ,骨盆 和 颅骨 的 各 种 功能 障碍 ,关节 畸形 ， 
MADE RESA FERD. DET. 

2 由 于 单 侧 骨 受累 ， 常 是 一 腿 变 短 而 致 
跨行 ,这 种 内 生 软 骨 瘤 有 发 展 为 软骨 肉瘤 的 可 
能 性 ， 一 般 在 成 年 后 内 生 软 肯 瘤 可 停止 生长 ， 
但 有 终生 生长 者 。 

3. X 线 检查 可 见 骨骼 有 透亮 斑 块 ,或 碎片 
AFR. 

治疗 : REE TRETT 
经 减 压 手术 ,身体 其 他 部 位 的 畸形 可 行 畸形 矫 
EFR. 


Ophthalmic Anterior Segment 
Ischemic 综合 征 


译名 ; 眼前 节 缺 血 综合 征 

概要 : 早 在 1874 年 Schmid 就 描述 过 眼前 
节 缺 血 的 症状 ，1943 年 有 人 提出 同时 断 两 条 
以 上 的 直 肌 易 引起 眼前 段 缺 血 ，1955 年 学 者 
们 又 发 现在 行 视网膜 脱离 手术 时 ,如 在 睫 状 后 
长 动脉 走行 的 部 位 电 凝 ,就 会 出 现 眼前 节 的 缺 
血 症状 。 进入 20 世纪 80 年 代 以 后 , Wilcox 利 
用 放射 性 核 察 标 记 碳化 塑 粒 微粒 栓塞 法 ,对 不 
同 的 睫 状 前 动脉 进行 了 较为 细致 的 研究 。 总 
之 ,近年 来 本 征 已 被 越 来 越 多 的 学 者 和 临床 医 
师 所 认识 。 

病因 病理 ， 本 病 可 由 多 种 原因 引起 : (1) 
血管 疾病 , 如 结 节 性 多 发 性 动脉 炎 、 巨细 胞 动 
脉 炎 ， 粥 样 硬化 , 无 脉 症 ;2) 血液 粘 稠度 增 
高 性 疾病 ， 如 红细胞 增多 症 ; (3) 血 流 障 碍 ， 


如 绒 动 脉 海绵 状 窦 痿 ;(4) 眼科 手术 因素 : 直 


肌 离 断 太 多 , 视网膜 脱离 手术 中 的 电 凝 、 巩膜 
FIR: (6) 一 些 眼 部 顿 伤 及 青光眼 等 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 部 疼痛 是 最 常见 的 症状 ,疼痛 一 般 
较 剧烈 ， 呈 持续 状 疼痛 ， 视 力 多 有 下 降 。 

2. 角膜 水 肿 是 最 常见 的 体征 ， 一 般 为 轻 
度 水 肿 , 重症 者 可 有 上 皮 糜 烂 , 实质 内 皮 都 可 
水 肿 , 后 弹力 膜 出 现 争 裙 , 房 水 混浊 ， 眼 压 下 
降 , 甚至 发 生 眼 球 萎 缩 。 虹膜 基质 水 肿 , 晚期 
表现 为 广泛 周边 部 前 粘连 和 扇形 萎缩 ,晶状体 
混浊 或 出 现 水 泡 及 水 阶 。 

全 身 特征 :有 全 身 性 疾病 者 常 有 一 过 性 发 
作 人 性 缺 血 和 脑 血管 意外 ,各 疾病 又 有 独特 的 临 
床 表现 。 

治疗 : 

1. 积极 治疗 全 身 病 ， 如 为 视网膜 脱离 环 
扎 术 后 而 发 生 本 病 , 应 及 时 放松 环 扎 带 , 并 吸 
氧 、 皮 质 类 固 醇 激素 治疗 。 

2. 复方 樟 柳 碱 工 毫克 ， 球 后 或 里 浅 动脉 
旁 注射 ， 一 日 一 次 ， 一 次 一 毫升 。 


Ophthalmic Short Circuit 
综合 征 


译名 : 红眼 短路 综合 征 

别名 : 低 流量 颈 动 脉 一 海绵 察 瘘 〈low 
flow carotic arteria cavernous sinus shunt) 。 

概要 :本 征 是 近 十 年 来 才 被 认识 的 一 种 疾 
病 , 过 去 多 被 误诊 为 眼 内 假 性 肿瘤 、Graves 病 
眼 部 病变 、 结 膜 炎 、 巩 膜 炎 、 青 光 眼 等 。 本 病 
以 原因 不 明 的 “红眼 ”为 特征 ， 主要 表现 在 眼 
球 表面 血管 恕 张 、 轻 度 和 中 度 眼 球 突出 , FF 
型 青光眼 等 ， 是 低 流量 颈 动脉 一 海绵 察 瘘 所 
致 . 

病因 病理 : 病因 一 般 分 为 三 大 类 : (1) 外 
伤 性 ， 棋 内 动脉 在 海绵 窦 内 的 分 枝 管 壁 很 薄 ， 
轻 度 头 部 外 伤 就 可 造成 小 血管 与 海绵 赛 交 通 ， 
高 流 瘘 较 多 见 。 而 本 征 的 低 流 瘘 则 少见 。(2) 
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自发 性 : 颈 内 动脉 及 其 分 枝 或 颈 外 动脉 的 硬 


化 , 动脉 瘤 或 其 他 动脉 壁 疾患 , 自发 形成 裂隙 | 


或 破裂 ， 动 脉 血 经 裂隙 流 人 海绵 窦 引起 眼 征 ， 
这 是 本 征 最 常见 的 病因 。(3) 先天 性 : 先天 性 
海绵 赛 动静 脉 普 有 两 种 ,一 是 先天 性 的 动静 脉 
交通 , 经 海绵 窦 引流 , 二 是 血管 壁 先天 性 薄弱 
破裂 所 致 ， 后 者 是 常见 原因 。 

眼 部 特征 : 

1. 红眼 和 眼球 表面 血管 怒 张 ， 为 最 常见 
的 临床 现象 , 也 是 患者 必 有 的 主诉 . 红眼 的 发 
生 是 逐渐 的 ， 从 发 现 到 高 峰 约 为 2~4 周 ， 红 
眼 是 眼球 表面 血管 扩张 所 致 .血管 高 度 绎 曲 扩 
张 , 色 鲜红 , 这 是 由 于 血管 内 充满 动脉 血液 的 
缘故 , 血管 以 角膜 为 中 心 呈 放射 状 ， 数 月 之 后 
血管 开始 缩小 ,最 后 只 遗留 近 角 膜 缘 的 血管 扩 
张 ， 这 种 特殊 的 血管 变化 有 助 于 诊断 。 

2. 眼球 表面 静脉 压 升 高 ， 当 海绵 窦 与 动 
脉 交通 时 ， 动脉 压 经 海绵 窦 、 眼 上 下 静脉 传递 
至 眼球 表面 静脉 ， 使 这 些 血管 内 的 压力 升 高 。 

3 巩膜 静脉 窦 充血 ， 房 角 镜 检查 可 见 前 
房 角 开 放 ， 巩 膜 静脉 赛 增 宽 。 

4 眼 内 压 增 高 ， 本 征 与 高 流量 颈 动脉 一 
海绵 赛 瘘 引起 的 青光眼 有 所 不 同 ,前 者 为 开 角 
型 , 眼 内 压 轻 中 度 升 高, 而 后 者 则 多 引起 闭 角 
型 青光眼 。 

5. 眼球 突出 (为 常见 体征 ) , 一 般 为 轻 、 中 
度 突出 , 无 搏动 和 杂音 ,突出 方向 为 轴 性 。 眼 
球 突出 是 由 于 眶 内 静脉 扩张 瘀 血 所 致 . 

6 眼 外 肌 麻痹 及 复 视 : 约 有 40% 病 人 有 
复 视 , 眼 外 肌 麻 痹 往往 是 部 分 性 的 , 以 外 展 神 
经 不 全 麻痹 为 最 多 , 动 眼神 经 , 滑车 神经 麻痹 
也 可 见 到 。 

7. 眼底 改变 : 视网膜 静脉 回流 受阻 , 可 引 
起 视 乳 头 充血 ,视网膜 静脉 纤 曲 ,视网膜 出 血 ， 
重症 者 可 引起 视 乳 头 水 肿 。 

8. 视力 下 降 : 一 般 多 由 于 视网膜 出 血 , 青 
光 眼 和 脉络 膜 脱离 所 引起 .视网膜 出 血 引起 的 
视力 障碍 是 可 逆 的 ,青光眼 引起 的 视神经 损害 
导致 的 视力 下 降 是 永久 性 的 。 


9. 体位 改变 : 如 低头 位 ， 眼 球 突出 加 重 。 

全 身 特征 ， 

1. 约 有 20 兴 病人 诉说 有 头痛 ， 疼 痛 部 位 
多 限于 患 侧 的 额 部 和 眶 部 ,这 是 由 于 扩张 的 血 
管 压迫 脑膜 痛觉 神经 引起 的 。 

2. 超声 波 检查 可 见 眼 上 静脉 扩张 、 静 脉 
血 倒流 、 眶 内 软组织 结构 肿胀 ， CT 扫描 可 发 
现 动静 脉 瘘 和 动静 脉 畸 形 .选择 性 动脉 造影 可 
明确 显示 小 动脉 和 海 编 守之 间 的 交通 。 

治疗 : 本 征 预后 良好 , 约 有 一 半 病 例 可 自 
然 痊愈 . 另外 一 半 患 者 多 可 维持 正常 生活 ， 除 
青光眼 须 积极 治疗 外 , 其 他 病例 均 可 观察 , 如 
需要 治疗 者 , 可 行 血管 数字 检 影 , 进行 血管 栓 
塞 术 , 眼眶 减 压 术 治 疗 。 青光眼 的 治疗 比较 困 
难 , 这 种 青光眼 对 各 种 治疗 反应 均 不 敏感 ， 滤 
过 性 手术 成 功率 也 很 低 。 


Ophthalmodynia Hypertonica 
综合 征 


译名 : 高 张 性 眼 痛 综合 征 

别名 : 俯 位 性 眼 痛 综 合 征 

概要 : 患 闭 角 型 青光眼 ,可 由 于 激发 试验 
和 长 时 间 俯 卧 位 引致 本 征 (夜间 睡眠 时 出 现 类 
似 的 眼 痛 也 可 用 此 来 解释 ) 。 

病因 病理 : 由 于 青光眼 激发 试验 、 低头 或 
长 久 俯卧 位 等 因素 引起 闭 角 型 青光眼 急性 发 
作 , 有 人 认为 此 现象 是 由 于 晶状体 重力 作用 而 
发 生 嘲 孔 阻 滞 , 进 而 可 由 晶状体 一 虹膜 隔 向 前 
移 位 而 导致 房 角 阻 滞 。 

眼 部 特征 : 眼红 , 眼 痛 , 虹 视 , 视力 下 降 。 

全 身 特征 : 头痛 , 恶心 , 严重 者 可 有 呕吐 。 

治疗 : 按 青 光 眼 治疗 。 


眼 综合 征 


Ophthalmoplegic-Migraine 
综合 征 


译名 : 眼 肌 麻 兽性 偏 头 痛 综合 征 

别名 : 眼 一 偏 头痛 综合 征 。 

概要 : 本 征 多 见于 青年 , 主要 特点 为 暂时 
性 单 侧 疼痛 性 眼 肌 麻 痹 和 偏 头痛 ,但 少数 病例 
也 可 发 生 持 久 性 损害 。 

病因 病理 : 单 侧 大 脑 容 量 增加 即 能 发 生 同 
侧 标 时 海马 钩 回 疝 ， 通过 小 脑 幕 切 迹 ， 而 发 生 
本 综合 征 。 血 管 性 紊乱 ， 颅 内 动脉 瘤 或 肿瘤 ， 
海绵 窦 特 异性 或 非特 异性 炎症 , 蝶 窦 粘液 可 肿 
等 均 可 引起 。 

眼 部 特征 : 

1. 单 侧 眶 上 或 眶 后 剧烈 疼痛 , 上 输 下 垂 ， 
A, 流泪 , 同 侧 眼 球 运动 暂时 性 部 分 或 完全 
性 麻痹 第 下 颅 神经 麻痹 所 致 )"。 全 眼 肌 麻 痹 
罕见 ， 偶 见于 外 展 运动 受 限 。 以 上 症状 可 双眼 
或 交替 性 发 作 。 

2 瞳孔 不 等 大 〈 偶 见 ， 但 反应 正常 ， 视 
乳头 水 肿 〈 可 能 为 双 侧 )， 视 网 膜 出 血 。 

全 身 特征 : 

1. 偏 头痛 可 先 于 眼 肌 麻 痹 出 现 ， 常 可 复 
发 , 但 不 是 所 有 的 病人 都 有 此 症状 . 疼痛 发 作 
时 可 有 恶心 呕吐 , 偏 头 痛 好 转 后 , 眼球 运动 障 
碍 反而 加 重 。 

2 嗅觉 减退 ， 健 侧面 部 痛觉 减低 ， 眩 晕 。 

3. 血管 造影 可 显示 眼 上 静脉 和 海绵 罕 不 
全 或 完全 阻塞 , 椎 动脉 造影 可 见 基底 动脉 小 脑 
段 和 大 脑 中 动脉 有 节 段 性 收缩 。 

治疗 : 主要 为 病因 治疗 。 


Osler-Vaquez 综合 征 


译名 : 欧 一 瓦 综合 征 

别名 : 真性 红细胞 增多 症 

概要 :本 征 主要 特征 是 红细胞 增多 症 的 一 
种 慢性 发 红 ， 合 并 有 肝 脾 肿 大 。 
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病因 病理 : 因 先天 性 心脏 病 , 高 山 病 等 慢 
性 缺 氧 者 所 引起 。 

眼 部 特征 : 视力 障碍 , 结膜 下 出 血 , 球 结 
腊 毛 细 血 管 扩张 呈 暗 红色 ,虹膜 脉络 膜 呈 红 宰 
E, 葡萄 膜 小 静脉 扩张 ， 视 乳头 充血 水 肿 ， 边 
界 不 清 ， 视 网 膜 静 脉 栓塞 。 

全 身 特征 : 

1. BR. ME BOR BE. 

2. 约 有 90% 的 病例 出 现 肝 脾 肿 大 。 

3. ARE REE BERR, E, BG, 

4 OD 弯曲 。 

5. 血红 细胞 , 白细胞 及 血红 蛋白 增加 , 血 
小 板 增加 ， 血 粘度 和 整个 血 容量 增加 。 

治疗 ， 对 症 治疗 。 


Ota 综合 征 


译名 : 太田 综合 征 

别名 : 太田 母 班 ; @ 眼 一 上 颌 一 蓝 褐 色 
W: @ 眼 上 颌 部 青 褐色 痣 ; 有 眼 一 类 部 青 褐色 
Es @ 眼 一 皮肤 黑色 素 细胞 症 ; @ 真 皮 黑 色素 
细胞 症 ; DM DE: OWH ERTE: 
OE. 

概要 : 1938 年 ， 日 本 太田 〈Ora) 首先 报 
告 本 病 ，1979 年 国内 眼科 李 凤 鸣 曾 报告 1 例 
BR BEA NG ENG JD DOS PE EE 
特点 为 先天 性 单 侧 的 良性 眶 周 区 色素 沉着 , 伴 
有 单 侧 虹膜 异 色 与 脉络 膜 色 素 沉着 , 偶 有 婴儿 
性 青光眼 ， 多 为 良性 ， 为 种 族 性 发 病 , 日 本 及 
黑人 最 多 见 ， 男 女 比 例 为 1: 5。 

病因 病理 : 色素 沉着 多 为 先天 性 , 与 遗传 
是 否 有 关 目 前 尚 不 明确 。 组 织 学 所 见 ， 黑 色 颗 
粒 为 完整 的 结缔 组 织 和 上 皮 纤维 覆盖 .真皮 浅 
层 有 细 长 形 黑 色素 细胞 。 

眼 部 特征 : 

1. 单 侧 眶 周围 区 ， 皮 肤 有 棕色 及 青 蓝 色 
的 色素 沉着 (本 征 特征 ), 侵犯 三 叉 神经 第 一 、 
第 二 支 分 布 区 ,为 先天 性 良性 疙 ,一 般 不 恶化 。 
但 在 青春 期 逐渐 增 大 , 同 侧 结膜 、 巩膜 色素 沉 
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着 ， 在 瞪 缘 处 最 为 明显 。 

2 虹膜 异 色 , 视网膜 呈 青 灰色 改变 , 偶 见 
视 乳 头 色素 沉着 . 滤 帘 可 有 大 量 色素 沉着 . 也 
有 继 发 性 青光眼 的 病例 报告 。 

全 身 特 征 : 

LJ AR, 前 额 皮肤 有 棕色 及 青 蓝 
色色 素 沉 着 。 

2. MERETE EGET, WE 
青春 期 消失 ， 与 Ota EHUD 

3. 皮肤 活检 可 助 诊 断 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 可 行 整容 手术 。 


Page 综合 征 


译名 : 佩 奇 综合 征 

别名 : 四 间 脑 性 高 血压 综合 征 (Hyperten- 
sioe Diencephalic Syndrome) ; @ 高 血压 性 间 脑 
综合 征 。 

概要 1935 年 Page 报道 本 征 。 主 要 特征 
为 高 血压 ， 交 感 及 副交感 神经 刺激 症状 及 体 
征 ， 多 见于 青年 或 中 年 女性 ， 偶 见于 男性 ， 发 
病 年 龄 在 18 一 30 岁 之 间 ， 可 为 特 发 性 ， 也 可 
于 兴奋 激动 后 发 病 , 一 天 可 发 生 数 次 , 持续 数 
分 钟 不 等 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 可 能 与 视 丘 或 视 丘 
下 素 乱 有 关 , 有 些 颅 内 肿瘤 病例 因 下 丘脑 受 压 
迫 也 可 发 生 本 病 ,其 主要 病理 变化 是 继 发 于 高 
血压 的 血管 病变 。 

眼 部 特征 : BAHR, 视网膜 动脉 硬化 和 
高 血压 眼底 改变 。 

全 身 特征 : 

1. XM DER DE 呼吸 减弱 或 困 
难 ， 血 压 不 稳定 ， 发 作 时 可 增高 20 一 30 毫米 
乘 柱 ， 甲 状 腺 轻 度 增 大 ， 侦 有 低热 。 

2. 由 于 兴奋 可 先 出 现 颜面 部 、 颈 部 、 上 胸 
部 , 有 时 是 腹部 一 过 性 血管 运动 性 充血 (皮肤 
红斑 )， 其 上 有 小 汗 珠 。 

3 发 作 时 四 肢 发 冷 , 苍白 或 黑 开 驶 状 , F 
麻 , 头皮 紧缩 感 ， 手 和 全 身 有 震 业 ,对 冷 耐 受 


| HR. 


4 精神 性 多 尿 ， 肠 蠕动 亢进 ， 月 经 过 多 ， 
HØIE. F4, ME. 
5. 皮下 注射 0. 25 毫克 组 织 胺 可 诱发 本 
病 。 
治疗 : 镇 静 、 降 血压 ， 严 重 者 行 交 感 神经 
切除 术 ， 术 后 可 停止 发 作 。 


Paget 综合 征 


译名 : 佩 吉 特 综合 征 

别名 : 四 畸形 性 骨 外 层 肥厚 综合 征 ; OM 
形 性 骨 炎 ; @@ 先 天 性 高 磷酸 酯 酶 血 症 ; OAE 
质 肥厚 畸形 ;人 @Pozzi 综合 征 。 

概要 : 一 种 慢性 进行 性 骨 病 。1877 年 
Paget 报告 本 病 ， 主 要 特征 为 颅骨 骨 质 疏松 及 
肥大 , 而 四 肢 骨 骨 皮 质 增 厚 为 其 特征 , 发 病 过 
程 中 骨 质 吸收 和 生成 交替 进行 ,同时 伴 有 血管 
系统 变性 , 40 岁 以 后 隐 袭 发病 , 一 般 多 见于 男 
性 ， 但 女性 发 病 则 病情 更 重 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 ， 
骨 代 谢 障碍 ， 患 骨 血 液 循环 增加 。 病 理 检查 ， 
骨 质 再 吸收 增加 ， 为 骨 样 基质 取代 、 纤维 化 及 
结构 紊乱 的 小 梁 。 

眼 部 特征 : 

1. 复 视 , 眼眶 变 浅 可 使 眼球 突出 , 眼 外 肌 
麻痹 ， 泪 道 狭 窄 ， 眼 瞪 和 球 结膜 水 肿 。 

2. 角膜 环 状 混浊 ， 角 膜 近 前 弹力 层 处 有 
棕色 色素 沉着 ， 白 内 障 。 

3. 脉络膜 萎缩 变性 , 视 乳 头 水 肿 , 视网膜 
动脉 硬化 ， 色 素性 视网膜 病变 ， 黄 斑 部 病变 ， 
视网膜 出 血 及 视网膜 脱离 , 偶 见 视网膜 血管 样 
条 纹 变化 。 

全 身 特征 : 

1. 头颅 的 畸形 发 育 及 颅骨 增生 压迫 颅 神 
TRES MR HÆ FANGE GE 


| 症状 ， 步 态 不 稳 ， 肌 无 力 ， 但 智力 正常 。 


2. 腰 背 部 疼痛 , 脊柱 弯曲 及 四 肢 呈 弓形 ， 
长 骨 、 锁骨 弯曲 变形 , BALM. 病理 性 骨 


眼 综合 征 
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折 ， 运 动 受 限 。 
3. 常 同时 合并 高 血压 及 广泛 的 动脉 硬 
te OHER, HAA. 
4. 高 磷酸 盐 血 症 , 高 血 钙 , 血清 碱 性 磷酸 
BÆR» FRE DR EEE. 
5.X 线 检查 见 部 分 骨折 ,颅骨 斑纹 状 与 羊 
毛 状 阴影 ， 少 数 病 例 可 见 颅 崩 大 片 玖 松 区 。 
治疗 : 对 症 处 理 ， 无 特殊 疗法 。 


Pancoast 综合 征 


译名 : 潘 科斯 特 综合 征 

别名 : 四 肺 尖 肿瘤 综合 征 ; ORIG 
征 ; @ 肺 尖 一 肋骨 一 椎 骨 综 合 征 ; OG LAM 
MAIE: @Hare 综合 征 ; ©Pancoast-Tobias 
综合 征 。 

概要 :1924 年 Pancoast 首 报 本 征 , 并 指出 
本 征 具有 三 大 特征 : (1) 患 侧 肩 至 手 的 剧烈 疼 
W (D 手 、 腕 部 的 肌肉 萎缩 ;3) 同 侧 的 
Horner 综合 征 。1932 年 Pancoast 又 补充 报告 
了 4 例 , 同时 将 此 征 命名 为 肺 上 沟 肿 瘤 ，1946 
年 Herbut 总 结 报告 了 151 例 。 目 前 人 们 习惯 
称 本 征 为 Pancoast 综合 征 ， 在 欧洲 较 普遍 称 
其 为 “ 肺 上 沟 肿 瘤 ” 病 。 本 征 主要 特点 为 肩 部 
剧烈 的 放射 性 疼痛 ， 上 肢 麻木 及 患 侧 Horner 
综合 征 。 

病因 病理 : 原 发 性 支气管 痛 为 最 常见 的 至 
病原 因 。 其 他 原 发 或 继 发 肿瘤 ， 局 限于 胸腔 上 
部 或 纵隔 之 上 部 及 肺 尖 部 肿瘤 的 浸润 ,压迫 也 
可 发 生 。 

眼 部 特征 :由 于 病变 累及 交感 神经 干 及 神 
经 节 , HA Horner 综合 征 , EEFE, KR 
小 ， 眼 球 轻 度 止 陷 ， 瞳 孔 缩小 。 

全 身 特征 : 

1. 具有 肺 尖 部 或 该 侧 胸膜 的 恶性 肿瘤 的 
一 般 症状 , BWER ARR, ABRAHA 
的 剧烈 的 放 散 性 疼痛 。 

2. 患 侧 可 有 手 璧 感觉 异常 , 知觉 麻木 , 疼 
痛 和 轻 度 瘫 次 ， 久 之 肌肉 ( 尤 以 大 鱼 际 ) 可 发 


FER BURET. 

3. 患 侧 出 现 Horner 综合 征 。 

4. X 线 可 证 实 肺 尖 部 有 肿瘤 ，1 一 3 肋骨 
常 被 浸 蚀 ， 最 后 上 胸椎 也 被 侵犯 。 

治疗 ; 

1. 主要 为 胸 外 科 手术 切除 或 放射 治疗 肿 
瘤 。 

2. 止痛 对 症 治疗 ; 多 死 于 恶 病 质 或 呼吸 

MER. 


Papillon-Leage-Psaume 


综合 征 


译名 : MH RAAE 

别名 : 口腔 一 指 一 颜面 综合 征 ; @ 口 一 
指 一 颜面 综合 征 ; @ 口 一 面 一 指 综合 征 1 型 ， 
外 口 面 指 的 骨 发 育 不 良 综合 征 I 型 ，@Grop 
综合 征 ; @Golin 综合 征 ; OGrob 舌 一 颜面 发 
育 不 良 。 

概要 : 1954 年 Papillon、 Leage、 Psaume = 
氏 首 先 报告 本 征 , 大 多 见于 女性 , 男性 发 病 可 
BAC, ERREN FAR EEE 

病因 病理 : 原因 未 明 , 可 能 为 X 伴 性 显 性 
遗传 ,具有 不 同 的 外 显 率 ， 有 人 提出 6 一 12 
(ce) 染色 体 为 部 分 三 体型 ,对 此 有 人 表示 怀疑 。 

眼 部 特征 ， 观 眼眶 距 增 宽 ， 内 外 紫 移 位 ， 
脸 裂 斜 向 外 下 方 ， 外 和 斜视， 眼 脸 瞬 目 频繁 。 

全 身 特征 : 

1. 中 度 到 重度 智力 低下 ， 秃 发 。 

2. BAER EMVAT ARKER 
50% BD LA UTE å EPRA AE MERE 
Å RRK. 

3. JG BD,» Ei BD 和 其 他 畸形 。 

4- X 线 所 见 , 手 和 足 的 小 管状 骨 比 正常 变 
AAR TBA MUR. 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 预 后 不 良 , 
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Parinaud 综合 征 


译名 : 帕 瑞 纳 德 综合 征 

别名 ; 四 核 上 性 垂直 运动 麻 疗 综合 征 ; © 
丘脑 下 综合 征 ; @ 垂 直 运 动 麻痹 ; @ 分 散 性 麻 
Bi 回 视 丘 下 综合 征 ; @ 四 秋 体 综合 征 ; OF 
ØSE: OMME: OParin- 
aud 眼 肌 麻 痹 综合 征 。 

概要 :1899 年 Parinaud 首先 报告 本 病 , 主 
要 特征 为 眼球 垂直 联合 运动 麻痹, MERK 
AW. MILK» MIL. 

病因 病理 :引起 本 征 病因 较 多 ,如 松 果 体 、 
下 丘脑 、 中 脑 顶部 的 肿瘤 ， 外伤 及 炎症 血管 性 
病变 ， 某 些 病例 可 累及 核 部 、 瞳 孔 运 动 径路 、 
WURK, EKARA NB, BRA 
四 脑室 及 导 水 管 等 。 

眼 部 特征 ， 

1. 眼球 向 上 运动 麻痹 多 见 ， 而 向 上 下 运 
动 麻痹 较 少 见 ， 向 下 运动 麻 疗 最 少见 。 

2. 向 上 运动 障碍 或 向 上 下 运动 障碍 的 同 
时 , 也 可 伴 有 侧 视 运动 障碍 , 或 伴 有 集合 功能 
障碍 ， 有 时 并 有 瞳孔 对 光 反 应 消失 。 

3 如 出 现 眼球 向 上 运动 障碍 ， 障 孔 轻 度 
散 大 , 对 光 反应 消失 或 迟钝 , 而 调节 功能 又 正 
常 者 称 之 为 Behr 综合 征 。 当 眼球 向 下 运动 麻 
碍 ， 合 并 调节 与 集合 功能 消失 者 称 之 为 Ter- 
rien 综合 征 。 

A 如 为 动 眼神 经 核 的 核 上 病变 ， 同 时 有 
核 性 损害 , 可 出 现 核 性 眼 外 肌 麻痹 、 多 视 等 症 
状 。 

5 部 分 病例 可 见 上 瞪 下 垂 , 上 眼 输 退缩 ， 
RRMA, BERRE MLS BLG 
经 乳头 水 肿 。 

全 身 特征 : 

1. 双 侧 性 小 脑 性 共 济 失调 。 

2. RAET FÆLE. 

3. 偶 可 见 运动 障碍 , 由 于 小 脑 上 脚 受累 。 

治疗 : 对症 治疗 。 


Parinaud Oculog-landular 


综合 征 


译名 : 伯 瑞 纳 德 眼 一 腺 综合 征 

别名 : 中 猫 抓 一 眼 一 腺 综合 征 ; @ 猫 抓 伤 
病 ; OMAR: @ 眼 腺 综合 征 ; SR 
结膜 炎 ;@@ 腮 腺 一 淋巴 结 肿 大 一 慢性 滤 泡 增殖 
性 结膜 炎 综 合 征 ; OParinaud 结膜 一 腺 炎 综 合 
征 ; @Parinaud 结膜 一 腺 一 腮 三 联 综合 征 ; 
Parinaud 结膜 炎 。 

概要 :1855 4 Bell 首先 报道 本 病 ,1889 年 
Parinaud 详细 描述 本 征 。 本 征 曾 流行 于 美国 ， 
以 后 陆续 在 欧洲 发 现 , 国内 也 有 流行 。1965 年 
周 艾 登 . 张 铸 报 告 一 例 发 病 前 四 天 曾 解剖 接种 
过 土 拉 伦 斯 菌 的 小 白鼠 的 病例 ,可 能 为 动物 的 
血液 飞溅 人 眼 所 致 .本 征 主要 特征 为 单 侧 急 性 
滤 泡 性 结膜 炎 , 耳 前 和 腮腺 淋巴 结 肿 大 及 不 规 
则 体温 升 高 , 潜伏 期 约 7 一 10 R. 在 几 周 或 几 
个 月 内 可 自 愈 ， 常 见于 儿童 ， 预 后 尚 佳 。 

病因 病理 ;病因 不 明 ， 可 能 为 变态 反应 ， 
病毒 、 梅毒 、 土 拉 伦 斯 菌 、 孢子 丝 菌 、 AER, 
RATH. LAKE, 类 肉瘤 病 、 淋 巴 肉 芽 肿 
等 引起 , 其 中 纤毛 菌 最 有 可 能 , Verhoeffs 改良 
Gran 染色 法 很 易 证 实 这 些微 生物 ， 近 年 有 人 
认为 系 “ 猫 抓 病 ”的 一 种 类 型 。 病 理 主要 为 结 
膜 炎症 伴 有 肉芽 肿 反 应 ， 非 特异 性 淋巴 结 炎 。 

眼 部 特征 : 

1. 常 为 单眼 肉芽 型 或 溃疡 型 结膜 炎 ， 以 
上 下 了 脸 结膜 及 球 结膜 为 主 ， 下 穹 麻 也 常 受累 。 
开始 肉芽 多 似 滤 泡 半 透 明 , 后 期 混浊 ， 肉芽 肿 
厚 3 毫米 ， 直 径 2 一 6 毫米 ， 主 要 为 淋巴 细胞 
和 浆 细胞 。 坏死 后 变 成 溃疡 , ARENAL E 
粘液 纤维 素性 分 泌 物 ， 有 伪 膜 形成 。 角 膜 一 般 
不 受累 ， 结 膜 愈合 不 留 疗 痕 。 

2. 眼 瞪 肿胀 、 发 硬 并 旦 结 节 状 , 眼 部 症状 
在 两 月 内 消失 。 

全 身 特征 : 不 规则 发 热 , 持续 4 一 5 天 , 头 


BESTE 
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痛 , 在 猫 抓 过 部 位 有 触 痛 及 红色 丘疹 , 周身 不 
适 ， 耳 前 、 颌 下 淋巴 腺 肿胀 (大 多 数 只 侵 及 一 
个 淋巴 结 )， 胭 腺 肿胀 ， 初 期 血 白细胞 增多 并 
有 核 左 移 现象 ， 临 床 可 分 三 期 : 

1. 前 驱 期 : 一 般 3 一 5 天 , 主要 症状 有 体 
温 升 高 ,全身 不 适 , 咽炎， 扁桃 体 炎 ， 耳 前 及 
颌 下 淋巴 结 肿 大 , 压痛 , 下 眼 险 穹 麻 部 局 限 性 
滤 泡 性 炎症 变化 。 

1. 急性 期 : 5 一 12 K, 随 着 病程 进展 , 眼 
部 症状 加 剧 , 眼 瞪 肿胀 , 结膜 充血 ,下 瞪 结 膜 
广泛 的 滤 泡 性 炎症 变化 , 体温 持续 升 高 , 儿童 
可 见 结膜 表面 白色 假 膜 形成 , 角膜 缘 浸 润 , 点 
状 角膜 炎 。 

E. 恢复 期 : 12 一 20 天 , 全 身 症状 的 改善 
先 于 眼 部 症状 的 改善 ,结膜 下 出 血 在 其 他 症状 
消失 后 仍 可 存在 一 段 时 间 方 可 消失 ， 

治疗 : 可 试用 抗生素 、 抗 病毒 药物 及 类 固 
醇 皮质 激素 ， 本 症 有 自 愈 倾向 ， 预 后 良好 。 


Parker 综合 征 


译名 : 帕克 综合 征 

别名 :中 肾上腺 丹 质 神经 母 细 胞 瘤 伴 眼眶 
转移 综合 征 ; OVE LARGE: ORR 
髓 质 母 细胞 瘤 ; 图 先天 性 神经 母 细胞 瘤 综合 
征 ;@@ 恶 性 笃 上 腺 瘤 !@ 交 感 神经 节 母 细胞 装 ; 
加 交感 神经 节 母 细胞 瘤 综合 征 ;@)Abercrom- 
bie 综合 征 ;@Hutchinson 综合 征 ;四 Pepper 综 
合 征 ; (DPepper-Hutchinson 综合 征 ; @Smith 
D 综合 征 。 

概要 : 本 征 主 要 特点 为 肾上腺 髓 质 瘤 , 颈 
部 淋巴 结 病变 及 眼球 突出 ,多 于 4 一 5 岁 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 ,可 能 为 遗传 性 疾病 ， 
但 遗传 方式 未 定 ,通常 为 恶性 程度 高 的 腹膜 后 
肿瘤 , 不 具有 分 泌 儿 茶 酚 胺 的 功能 . 肿瘤 起 自 
右 侧 肾 上 腺 丹 质 的 称 为 Pepper 综合 征 ， 转 移 
至 肝脏 、 肠系膜 淋巴 结 及 邻近 器 官 , 起 自 左 侧 
肾上腺 骨 质 的 称 为 Hutchinson 综合 征 ， 首 先 
转移 至 眼眶 ,其 次 为 长 骨 、 颅骨 、 肋 骨 及 胸骨 


等 。 病理 证 实 大 量 瘤 细胞 栓塞 、 表 明 瘤 细胞 随 
血液 播 散 后 转移 生长 。 

眼 部 特征 : 单 侧 眼球 突出 , 眼 瞪 水 肿 , 眼 
外 肌 麻 痹 。 视力 障 碍 , 结膜 下 出 血 , 脉络 膜 转 
移 性 肿瘤 ， 视 乳头 水 肿 ， 视 神经 萎缩 。 

全 身 特 征 : 

1. 常 有 颈 部 淋巴 结 肿 大 ， 结 节 性 皮下 转 
B, 骨 转 移 . 偶 有 纵隔 转移 ， 少 数 病例 可 触及 
腹部 肿瘤 。 

2. 巨大 肝 脾 ， 严 重 者 可 超越 中 线 达 至 左 
EM BRL FRODE IK. 

3. 进行 性 贫血 ， 恶 病 质 。 

4. 骨 痛 、 甚 至 发 生病 理性 骨折 。 

5 实验 室 检查 , 血沉 明显 增 快 , 血浆 蛋白 
异常 ， 尿 中 有 3 一 甲 基 一 4 BER. AM 
穿刺 可 见 典型 的 肿瘤 细胞 。 

6. 核磁 共振 、CT 扫描、 活检 等 可 助 诊断 。 

治疗 : 对 症 处 理 ， 病 因 治疗 ， 手 术 、 放 疗 
和 化 疗 。 


Parkinson 综合 征 


译名 : 帕 金 森 综 合 征 

别名 : DREMA E (Skaking Palsy 
Syndrome); OMÆMSAE: ORREL E 
胺 缺乏 综合 征 ; @Parkinson 病 。 

概要 : 1917 年 英国 的 Parkinson 报告 一 例 
RARD. MIEF. BARRA. 并 称 
ENN. KH 50 年 后 Charcot 提出 本 征 
的 主要 症状 在 于 肌 张 力 增强 ,近年 随 着 科学 的 
进展 ,证 实 了 本 征 患 者 基底 节 和 黑 质 中 的 多 巴 
胺 和 高 香草 酸 严重 缺乏 。 故 又 称 “ 纹 状 体 多 巴 
胺 缺乏 综合 征 .” 多 见于 50—60 岁 左 右 的 中 老 
年 人 ， 男 多 于 女 。 

病因 病理 :主要 由 于 苍白 球 与 黑 质变 性 所 
致 . 引起 其 变性 的 原因 有 嗜 唾 性 脑 炎 , 弥漫 性 
脑 动脉 硬化 ,一氧化碳 及 二 硫化 碳 中 毒 , 基底 
节 肿 瘤 、 外 伤 等 。 病理 检查 可 见 病灶 部 位 的 神 
经 细胞 萎缩 、 脱 落 , 退行 性 变 与 不 同 程度 的 胶 
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质 增生 ,可 有 小 出 血 灶 , 软 化 灶 以 致 形成 空 腔 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 瞪 痉挛 及 眼 输 抽 搞 , MEREEN 
多 发 生 于 双 侧 。 上 瞪 下 垂 ， MRR. 集合 性 
麻痹 ,外 直 肌 麻痹 , 障 孔 对 光 反应 和 集合 反应 
迟钝 或 消失 ， 瞳 孔 散 大 或 不 等 大 。 

2. 偶 见 有 眼球 运动 危 象 发 生 ， 特 点 是 突 
发 性 双眼 强直 性 固定 于 向 上 、 向 下 、 向 一 侧 或 
斜 向 某 方向 而 持续 数 分 钟 以 致 数 小 时 .可 以 合 
并 严重 的 眼球 疼痛 和 复 视 . 偶 见 视 乳 头 水 肿 及 
视神经 炎 。 

ZARE: 

1. 全 身 肌 张力 增强 和 运动 减少 本 征 特 
征 )， 从 而 出 现 “齿轮 状 ” 或 “ 铅 管状 ”强直 . 
四 肢 和 躯干 星 中 度 屈 曲 姿势 ， 头 部 前 倾 ， 肘 、 
B EXTEN, 手指 呈 内 收 状态 , 运动 不 便 。 

2. 面部 表情 呆滞 ， 很 少 是 眼 而 旦 “ 假 面 
具 ” 表 情 。 

3. 运动 靡 碍 : 随意 运动 迟缓 ， 跨 步 很 少 ， 
步 役 行 。 失 去 正常 的 摆手 联合 动作 。 

4 RE: 以 肢体 远 端 部 分 为 显著 、 FIRE 
接 丸 运动 ， 有 时 见于 下 颌 ， 频 率 、 辐 度 和 节律 
均 很 小 ， 情 绪 激动 时 加 重 ， 睡 眠 时 消失 。 

5 部 分 患者 可 有 皮肤 发 红 或 灼热 感 ， 有 
BLØTE, 某 一 肢体 的 水 肿 与 发 绀 , 唾液 分 泌 过 
Æ MIE. 

治疗 : 主要 为 神经 内 科 治疗 。 当今 有 采用 
胎 脑 移 植 术 而 改善 症状 的 报道 。 


Passow 综合 征 


别名 : 视神经 管 闭合 不 全 状态 综合 征 ; 
Bremer 神经 管 闭合 不 全 综合 征 ; @Bremer 
神经 管 闭合 不 全 现象 。 

概要 : 1935 年 Passow 报道 本 病 ， 主 要 特 
GE AEA RØE HERLIG Horner 综合 征 ,为 
家 族 性 遗传 性 疾病 ， 也 可 散在 发 生 。 

病因 病理 : 系 先天 性 视神经 管 未 闭合 所 
致 。 


眼 部 特征 : BET, BRUG, RRE 
MG 外 展 神经 麻痹 , 瞳孔 缩小 , 角膜 知觉 减退 ， 
神经 麻痹 性 角膜 炎 ， 虹 膜 异 色 ， 前 葡萄 膜 炎 。 
视 乳 头 水 肿 ， 继 发 性 视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 面神经 麻痹 ， 半 侧面 部 萎缩 。 

2. 三 叉 神经 第 一 支 分 布 区 域 感觉 障碍 。 

3. WHA, VERE WEEN. FL 
PIRKE. 

4. 肌 无 力 。 

治疗 :对 症 处 理 。 


Pelizaeus-Merzbacher 综合 征 


译名 : 佩 一 梅 综合 征 

别名 : 慢性 婴儿 型 脑 硬化 症 ; ORKE 
中 脑 叶 硬 化 ; @ 家 族 性 弥散 性 脑 硬化 症 ; @ 先 
天 性 皮质 外 轴 索 再 生 障 碍 症 ;@@ 先 天 性 皮质 外 
轴 突 发 育 不 全 ; @@ 皮 质 外 轴 索 再 生 障 碍 症 ; © 
遗传 性 脑 白质 营养 不 良 ，@ 弥 散 性 脑 硬化 症 ; 
加 播 散 性 硬化 症 ; 人 0 多 发 性 硬化 症 ; 四 嗜 苏丹 
白质 营养 不 良 症 ; @ 染 苏丹 性 脑 白 质 营养 不 
B; (3Merzbacher-Pelizaeus 慢性 型 白质 营养 
AR: GPelizaeus-Merzbacher 病 。 ， 

概要 ， 一 种 进行 性 中 枢 性 神经 系统 疾病 。 
主要 特征 是 小 脑 畸 形 头 部 震 颜 及 眼球 震 颜 ,发 
生 于 出 生 后 数 月 的 婴儿 或 儿童 , 男性 震 病 , 女 
性 病理 基因 携带 者 亦 可 发 病 〔 偶 见 )， 病 程 组 
慢 可 持续 数 年 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 呈 隐 性 遗传 , 病理 
见 大 脑 皮质 下 部 白质 有 弥漫 性 硬化 ,小 脑 及 部 
DRF RMR., 弥漫 性 胶 质 增生 , 血管 周 
围 小 量 嗜 苏丹 类 脂 , 视神经 脱 艇 糙 ， 视网膜 神 
经 节 细 胞 减少 , 神经 纤维 层 变 薄 ,神经 轴 索 消 
失 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼球 经 常 摆动 ， 旋 转 或 垂直 性 眼球 震 
亚 或 无 节律 的 游 走 运动 .晚期 由 于 枕 叶 受 损 和 
视神经 病变 而 致 视力 减退 。 


眼 综合 征 
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2. 视 乳 头 水 肿 色 苍白 , 视神经 萎缩 , 视 网 | 
膜 色素 变性 , 黄斑 中 心 止 光 反 射 消失 , 视网膜 
动脉 狭窄。 

3. 其 他 尚 可 见 白内障 , 瞳孔 不 等 , 视野 缺 
损 等 。 

全 身 特征 : 

1. 侏儒 ,小 头 畸 形 ， 智 力 低下 ,痴呆 , k 
发 稀少 。 

2. SAND SERGE JE 
失调 ,舞蹈 样 动作 , 徐 动 症 及 其 他 不 自主 运动 ， 
WARRE. 

3 腿 反 射 亢进 , 巴 氏 征 阳性 , 肌肉 发 育 障 
碍 ， 肌 张力 减退 ， 肌 肉 痉 本性 麻痹 。 

4 听力 及 语言 障碍 ， 讷 吃 ， 发 音 不 清 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 对 症 处 理 。 


Penfield 综合 征 


译名 : 潘 费 尔 特 综合 征 

别名 : @ 间 脑 自主 性 疗 痛 综合 征 ; OA 
EMN: @@ 自 主 性 癫痫 ; @@ 抽 摘 替代 综合 征 。 

概要 ， 本 病 主要 特点 是 阵 发 性 烦躁 不 安 ， 
痛 痢 发 作 及 突 发 性 血压 升 高 。 多 见于 男性 ， 常 
在 儿童 和 青少年 发 病 。 

病因 病理 : 为 下 丘脑 功能 障碍 所 致 ， 曾 有 
人 指出 在 丘脑 脊 核 区 有 一 疗 痛 性 放电 病灶 .部 
分 患者 有 脑 外 伤 或 脑 炎 病 史 ，Penfield 曾 在 一 
尸体 解剖 中 发 现 第 三 脑室 有 一 肿瘤 。 

眼 部 特征 : 严重 的 流泪 , 偶 有 了 眼球 突出 及 
BILAR. 

全 身 特征 : 

1. AM, WARE MARE BE MG 
态 不 清 或 精神 障碍 ， 部 分 病例 有 四 肢 抽 搞 。 

2. 由 颈 交 感 神经 支配 的 皮肤 毛细 血管 的 
突然 扩张 使 面部 充血 ， 常 有 过 度 激动 的 状态 ， 
DBH MER ME ME HF 
潮 式 呼吸 、 气 促 。 

3 腹痛， 部 分 患者 有 烦 渴 。 强 性 大 小 便 ， 
恶心 呕吐 。 


治疗 : 抗 疗 痛 药物 ,有 指 征 时 可 手术 治疗 。 
Perheentupa 综合 征 


别名 : 四 女性 侏儒 综合 征 ; @Mulibrey 矫 
小 畸形 综合 征 ;@@Mulibey 侏儒 综合 征 。 

概要 : 1970 年 Perheentupa 报道 本 征 , 为 
胎儿 期 进行 性 生长 不 良 ,婴儿 出 生 时 可 发 生 窜 
息 或 紫绀 。 眼 部 具有 特征 ， 但 无 症状 。 

病因 病理 : 先天 性 遗传 性 疾病 , 可 能 为 常 
染色 体 隐 性 遗传 ， 病 理 检查 见 心肌 纤维 样 病 
变 。 

眼 部 特征 ， 弱 视 ， 交 替 性 内 斜 或 外 斜视 ， 
脉络 膜 毛 细 血 管 发 育 不 良 (具有 诊断 意义 )、 
Bruch BLE, 视网膜 有 淡 黄 色 点 状 和 散在 的 成 
ÆER DER AMT NR. Raitta 和 
Perheentups 根 据 荧光 血管 造影 ， 认 为 疣 样 结 
节 为 原 发 性 改变 ， 而 色素 改变 可 能 系 继 发 性 。 
视野 和 视网膜 电流 图 正常 。 

全 身 特征 

1. ARR 四 肢 纤细 , EVERT RR A 
， 肌 张力 低下 ， 母 班 样 闭 。 

2. 三 角 脸 ， 前 额 突出 ， 鼻 梁 低 而 宽 。 

3. 心脏 扩大 可 合并 心 误 , CURR, 肺 充 
ú. FHK, BOK: SEK. 

4 青春 期 发 育 迟缓 ， 月 经 过 少 ,声音 小 。 

5.X 线 检查 见 心包 钙 质 沉着 ， 蝶 鞍 浅 长 、 
脑室 异常 扩大 。 

治疗 ， 对症 处 理 ， 预 后 不 良 。 


Peter 综合 征 


译名 佩 特 综合 征 

别名 :了 眼 一 牙 综合 征 (Oceulo-dental Syn- 
drome); @ 眼 齿 综合 征 ; ©Rutherford 综合 征 。 

概要 : 1906 年 Peter 报道 本 病 , 主要 特征 
为 牙齿 稀少 ， 釉 质 发 育 不 良 及 眼 部 异常 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 或 不 规则 显 性 遗 
传 ( 大 部 分 病例 )， 系 角膜 中 胚层 发 育 不 良和 
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晶状体 可不 完全 分 离 所 致 ， 

眼 部 特征 : 

1. 高 度 近视 ,视野 缩小 , 假 性 眼球 突出 ， 
大 角膜 ， 虹 膜 前 粘连 或 无 虹膜 ， 前 房 浅 。 

2. 晶体 异 位 , 前 极 性 白内障 , 继 发 性 青 光 
R. 

3 视 乳 头 生理 凹陷 扩大 , MÆRE Å 
斑 区 色素 沉着 。 

全 身 特征 : 牙齿 稀 而 少 , 小 牙 , 排列 异常 ， 
牙 釉质 发 育 不 全 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Peutz-Jeghers 综合 征 


译名 : 普 一 杰 综 合 征 

别名 : @ 皮 肤色 素 沉着 一 肠 息肉 综合 征 ， 
回 皮肤 粘膜 色素 沉着 一 胃 肠 道 多 发 性 息肉 综 
REOR å BEA Å MAGE GE å DAME 
一 肠 息肉 综合 征 ; 回肠 息肉 综合 征 ; OPeutz- 
Touraine 综合 征 ; OHutchinson-Weber-Peutz 
综合 征 。 

概要 ，1896 年 Hutchinson 曾 有 过 记载 ， 
1921 年 Pentz 又 详细 报道 了 本 病 ，1949 年 
Jegher 等 又 报道 10 例 本 病 患者 ， 并 就 其 临床 
特征 做 更 进一步 的 报道 .主要 特征 为 口 导 或 口 
层 周 围 黑色 素 斑 沉 着 ,并 伴 有 消化 道 的 多 发 性 
息肉 ， 婴儿 即 可 发 病 ， 症 状 出 现 于 青少年 。 

病因 病理 : 先天 性 常 染色 体 显 性 遗传 ， 有 
家 族 发 病史 。 

眼 部 特征 : IRE, 瞪 结 膜 , ERRA 
膜 , 巩膜 , 角膜 和 虹膜 均 可 出 现 斑点 状 棕色 色 
素 沉着 ， 偶 见 结膜 息肉 。 

全 身 特征 ， 

1 口腔 粘膜 与 口 层 周 围 有 明显 的 黑色 或 
咖啡 色色 素 沉 着 ,其 形状 呈 不 规则 的 圆 形 或 椭 
BE. 于 青春 期 颜色 加 深 。 个 别 病例 颜面 、 手 
及 腹部 也 有 程度 不 同 的 色素 斑 。 

2. 肠 道 息肉 多 发 生 于 小 肠 ,平素 ,无 特殊 
的 自觉 症状 ， 偶 有 肠 出 血 发 生 。 


3. 息肉 可 直接 或 间接 地 诱发 肠 套 琶 ， 出 
现 腹部 剧烈 疼痛 。 

4.X 线 检查 可 见 肠 道 多 发 性 息肉 

治疗 : 注意 观察 ， 手 术 应 慎重 。 


Pharyngoconjunctival Fever 综合 征 


译名 : 咽 一 结膜 热 综合 征 

别名 : QD 急性 发 热 性 咽炎 ; @ 急 性 呼吸 道 
病 综合 征 ; @@ 非 链球 菌 渗 出 性 咽炎 。 

概要 : 1953 年 首先 流行 于 美国 ，1956 年 
陆续 在 欧洲 发 现 , 我 国 上 海 亦 有 发 生 , 通过 水 
源 污染 及 直接 接触 传播 。 本 征 多 见于 儿童 ， 双 
眼 同 时 或 先后 急性 发 病 。 典 型 者 伴 有 高 热 、 咽 
炎 和 非 化 脓 性 滤 泡 性 结膜 炎 , 感 染 后 有 免疫 作 
用 ， 死 亡 率 可 达 5% 。 

病因 病理 :不 同型 的 腺 病毒 引起 的 呼吸 道 
感染 。 

眼 部 特征 : 多 见于 单 侧 急 性 滤 泡 性 结膜 
K, 结膜 充血 ， 夹 膜 形 成 及 滤 泡 形成 ， 以 下 瞪 
结膜 为 明显 , 有 时 可 能 融合 为 横 堤 状 , 有 水 样 
分 泌 物 ， 有 时 伴 有 角膜 上 皮下 温润 。 

全 身 特征 : 

1. 发 热 , 倦 息 , 头痛 ,， 肌肉 痛 , 骨 和 关节 
疼痛 ， 喉 痛 ， 咽 部 充血 ， 咽 后 壁 有 渗 出 物 。 

2 耳 痛 , HHK, 耳 前 淋巴 结 肿 大 , 颌 下 
和 绒 淋巴 结 肿 大 , 质 硬 , 但 不 像 链 球菌 感染 那 
样 疼痛 。 

3. 幼 童 可 并 发 脑 炎 、 心 肌 炎 及 巨细 胞 性 
肺炎 ， 偶 有 间 质 性 肺炎 及 皮疹 。 

4. 血清 补体 结合 试验 和 病毒 及 病毒 中 和 
试验 阳性 ， 可 助 诊断 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 抗 病毒 药物 局 部 或 全 身 
治疗 ， 预 后 良好 。 


Pickwickian 综合 征 


译名 : 匹克 威 克 综合 征 
别名 : 肥胖 呼吸 困难 嗜睡 综合 征 ; DE 


会 
合 


征 


胖 性 心肺 综合 征 ; @ 肥 胖 者 心脏 一 呼吸 综合 
E: 名 肺 一 脑 综合 征 ; @ 心 肺 一 肥胖 综合 征 。 

概要 : Pickwickian 是 英国 作家 狄更斯 在 
《匹克 威 克 ) 一 书 中 塑造 的 一 个 具有 红色 容貌 ， 
体形 肥胖 且 喜 欢 睡 觉 的 主人 公 。1956 年 Bur- 
well 借用 这 个 典故 ,把 具有 肥胖 ,呼吸 困难 、 嗜 
睡 特 征 的 患者 ， 称 为 Pickwickian (匹克 威 克 ) 
综合 征 。 

1967 年 Schwart 等 人 提出 该 病 的 大 多 数 
患者 都 有 口 咽 部 的 实质 性 或 机 能 性 病变 ,从 而 | 
影响 其 夜间 睡眠 时 的 正常 呼吸 ,以 致 日 间 常 出 
现 嗜睡 。 在 1972 年 召开 的 “嗜睡 与 周期 性 呼 
吸 ” 第 一 次 国际 讨论 会 上 , 有 人 认为 此 征 有 多 
种 类 型 ， 但 分 类 较为 困难 ， 有 人 主张 应 分 为 
Pickwickian-Joe, 型 和 Pickwickian-Burwell 型 ， 
也 有 人 主张 分 为 Pickwickian-Alexander 型 、 
Pickwickian-Aachincloss 型 、Pickwickian-Siek- 
er 型 ，Pickwickian-Gastaut 型 等 。 本 征 多 见于 
成 年 ， 罕 见于 儿童 。 

病因 病理 ， 本 征 的 根本 原因 在 于 高 度 肥 
胖 ， 肥胖 影响 呼吸 负荷 及 心肺 功能 , 长 期 低 氧 
血 症 , 可 出 现 相对 胰岛 素 分 泌 过 多 , 有 人 认为 
本 征 的 嘲 睡 实际 上 是 高 度 困 乏 的 结果 。 

眼 部 特征 , 球 结膜 血管 充血 弯曲 , 视网膜 
静脉 迁 曲 ， 伴 有 出 血 、 滩 出 及 视 乳 头 水 肿 。 

全 身 特征 ， 

1. 高 度 肥胖 : 脂肪 的 分 布 呈 向 心性 , 易 出 
现行 动 不 便 。 

2. 呼吸 困难 , 胸廓 呼吸 运动 受 限 ,夜间 潮 
式 呼吸 。 肢 端 多 有 紫绀 ， 右 心室 肥厚 ， 右 心 训 
竟 的 表现 ， 颈 静脉 怒 张 、 肝 大 、 用 水、 水肿。 

3 嗜睡, 常 于 县 间 与 人 谈话 之 际 , RA 
睡 ， 但 不 能 长 时 间 安 眠 ， 时 醒 时 睡 。 

4. 智力 低下 , 知觉 紊乱 ,四肢 及 全 身 肌 肉 
有 抽 搞 。 

5 肺 功 能 检查 示 肺 泡 性 换 氧 丰 足 ， 二 氧 
化 碳 注 留 , 肺 总 气量 和 肺活量 降低 , 呼 气 储备 
容积 减少 。 2 

6 心电图 可 见 电 轴 右 偏 ， 提 示 前 壁 缺 血 


的 改变 。 

7. 实验 室 检查 : 血红 细胞 计数 增多 , 红 细 
乃 比 积 升 高 , 血红 蛋白 升 高 ,CO 结合 力 上 升 。 
血气 分 析 可 见 PCO, 和 PO; 下 降 。 

治疗 : 无 特效 疗法 , 通常 是 对 肥胖 、 右 心 
衰竭 的 治疗 及 预防 感染 。 


Pierre Robin 综合 征 


译名 ， 皮 ， 罗 综合 征 

别名 : OMME FE MARAE: @ 
有 有 裂 一 颌 小 畸形 一 舌 下 垂 综合 征 ;@@ 吸 气 性 气 
道 阻塞 综合 征 ; @ 下 颌 退缩 综合 征 ; @ 小 下 颌 
AFERA: @Robin 综合 征 。 

概要 : 1923 年 Pierre Robin 报道 本 病 , £ 
要 特征 为 颌 小 、 IRER ART, 生 后 即 出 现 
症状 ， 家 族 性 发 病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 家 族 性 , 但 遗传 
方式 不 明 , 染 色 体 类 型 正常 ,多 见于 高 龄 产妇 ， 
与 胚胎 早期 发 育 障碍 有 关 。 

眼 部 特征 : 高 度 近视 , AL OG FE, 
眼球 突出 ,小 眼球 , 结膜 炎 ， 大 角膜 ， 先天 性 
青光眼 及 先天 性 白内障 ,脉络膜 缺 损 ， 视 网 膜 
周边 部 脱离 。 

全 身 特征 : 

1. 膀 裂 、 舌 下 垂 、 颌 小 畸形 为 三 大 特征 。 

2. 豚 气 性 呼吸 困难 〈 由 于 舌 向 后 移 位 可 
FERGER, Ki, ERE DE 
能 维持 呼吸 , 睡眠 后 呼吸 困难 加 重 , 因而 患 儿 
常 不 能 人 睡 ， 最 后 造成 训 疯 而 死亡 ， 

3. 智力 低下 ( 约 占 20%), 生 长 发 育 不 良 ， 
BEND AMAK, 软骨 发 育 不 全 ， 双 侧 马 
MR. 

4 先天 性 心血 管 异 常 。 

5. 颅骨 畸形 , RER. 耳 廓 畸形 , 听 
ARR REE, ABS, FARE AA 
平 。 

治疗 : 内 科 治 疗 。 为 防止 舌 后 险 , 可 置 丙 
烯 制 的 假 有 得 ， 根 治 方法 为 整形 。 
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Pigmentary Glaucoma 综合 征 


译名 : 色素 性 青光眼 综合 征 

别名 : 眼色 素 弥散 综合 征 

概要 : 1966 年 Sugar 提出 本 征 的 概念 和 
命名 , 后 为 Maida 和 Spaeth 再 予 强调 . 有 文献 
报道 认为 是 房 角色 素 颗粒 沉积 而 继 发 的 开 角 
型 青光眼 ,患者 无 性 别 差 异 , 男性 居多 , 男女 
比例 为 4 : 1。 主 要 特征 是 角膜 后 壁 中 央 部 有 
纺锤 状 色素 沉着 ， 虹 膜 色 京 上 皮 有 退行 性 变 ， 
常 伴 近视 及 其 他 先天 眼 部 异常 。 

病因 病理 : 病因 不 明 ， 多 基因 的 遗传 。 有 
认为 系 前 房 角色 素 颗 粒 阻塞 房 角 小 梁 组 织 ,使 
房 水 排出 障碍 , 引起 眼 压 升 高 所 致 。 有 时 色素 
突然 增加 , 而 使 眼 压 骤然 升 高 , 但 由 于 小 聚 内 
BEATE, 可 以 吞噬 和 运 走 色素 , 有 
时 本 病 自发 缓解 。 

眼 部 特征 : 

1. 近视 (710%), KAR. 角膜 后 壁 中 央 
部 有 纺锤 状 的 色素 沉着 Krukenberg Hi), 
色素 膜 中 央 部 分 致密 , 周边 部 稀薄 , 其 大 小 为 
0. 5 一 3, 0 毫米 宽 ，2.6 毫米 长 。 

2 房 角 异 常 ， 滤 帘 网 状 结构 有 色 环 状 色 
KVA KGB MERER, A 
带 也 有 色素 沉着 。 房 角 开放 ， 前 房 深 。 

3, 虹膜 色素 上 皮 有 退行 性 变 ， 虹 膜 中 部 
有 色素 脱 失 、 用 后 部 反光 法 可 见 虹 膜 呈 半 透 
明 , AARRE, 有 异常 的 虹膜 突起 伸 信 
ARR. 

4 眼 压 高 ， 可 有 青光眼 性 视 乳 头 变化 及 
相应 的 视野 改变 。 

5. 皮质 类 固 醇 升 压 和 散 贿 试 验 均 为 阳 
性 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 : 不 宜 用 缩 暗 剂 , 可 用 1 一 2%% 肾 上 腺 
KARREG ORAY, 疗效 不 佳 时 , 可 考虑 
行 滤 过 性 手术 。 


Plummer-Vinson 综合 征 


译名 : 普 一 文 综合 征 

别名 : OMEGA AE: DAR 
软骨 后 中 综合 征 .@Paterson 综合 征 ; @Pater- 
son-Brown-Kelly 综合 征 ; @Kelly-Paterson 综 
AE: © Plummer-Vinson 贫血 综合 征 ; 
Sideropen 吞咽 困难 综合 征 ; DWaldenstrom- 
Kjellberg 综合 征 ; 

概要 : 1919 EF, A, NEH Kelly 与 
Paterson 首先 报告 ,1922 年 Plumme 和 Vinson 
共同 报告 了 69 例 患 者 ， 其 中 12 例 伴 有 脾 大 ， 
贫血 管 为 低 色素 小 细胞 性 的 ,后 来 的 文献 多 称 
本 征 为 Plumme-Vinson 综合 征 。 主 要 特征 是 
FAHR, 小 细胞 性 低 血色 素性 贫血 ， 胃 酸 缺 
乏 及 口角 炎 , 多 见于 女性 ,发 病 年 龄 多 在 40 岁 
左右 。 

病因 病理 ， 本 病 与 维生素 B 族 和 铁 质 摄 
入 不 足 有 关 , 有 人 认为 吞咽 困难 和 咽 部 的 变化 
也 系 缺 铁 所 致 . 病理 解剖 见 舌 、 咽 下 部 、 食 管 
有 上 皮 过 度 角 化 ,粘膜 下 层 有 中 等 度 的 单 核 细 
KEN. FORL PAKK. 

眼 部 特征 : MOB AE ATLE 
分 泌 碱 少 , 眼 干燥 , 结膜 苍白 , 球 结膜 静脉 扩 
张 纤 曲 ， 弥 漫 性 角膜 炎 ， 丝 状 角膜 炎 ， 偶 可 见 
视网膜 出 血 及 视 乳 头 水 肿 。 

全 身 特征 ， 

1. 具有 缺 铁 性 贫血 的 症状 ， 如 食欲 不 振 ， 
DÆ Zh, 面色 苍白 , FÅ KRKEM. $ 
膜 苍 白 ， 指 甲 营 养 不 良 、 凹 陷 。 

2. FR: 口 层 炎 , 反复 性 口腔 粘膜 廉 烂 ， 
MA. TORB OMAR, FWAR, ME 
异物 感 . 

3. 食道 ， 责 门 痉挛 ,食道 和 胃 粘 膜 著 缩 ， 
FG. 食道 裂孔 ， 常 见 咽 部 和 食道 痛 ， 胃 出 
血 等 。 


4 实验 室 检查 : 低 色 素性 小 细胞 性 贫血 ， 
| 血清 铁 降低 ， 抗 组 织 胺 胃酸 缺乏 ， 大 便 潜 血 ， 


眼 综合 征 
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X 线 检查 可 见 食道 上 段 缺 损 。 

治疗 , 铁 剂 治疗 效果 佳 ， 维生素 B，、B:。 
摄取 含 铁 量 较 多 的 蔬菜 及 水 果 。 预 后 一 般 良 
好 ， 仅 个 别 病例 病程 迁延 。 


Polymorphic Corneal 
Dystrophy 综合 征 


译名 ， 多 形 性 角膜 营养 不 良 综合 征 

别名 :四 遗传 性 非 进行 性 角膜 营养 不 良 综 
RE: DELES ULM AEE. 

概要 :本 征 主要 特征 为 角膜 营养 不 良性 改 
变 , 病程 皇 外 进行 性 , 病变 局 限于 内 皮层 及 后 
弹力 层 。 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 , 角膜 后 弹 
力 层 可 见 许多 小 结 节 状 和 较 大 春 泡 性 效 生 物 。 
某 些 可 突 人 前 房 ， 分 布 较 均匀 。 

眼 部 特征 : 视力 正常 或 轻 度 减 退 , 角膜 轻 
BEN: 病程 旦 非 进行 性 或 极 缓慢 进行 性 . 极 
少数 病人 可 合并 青光眼 和 后 弹力 层 破裂 .裂隙 
灯 检 查 ,个 别 病例 在 病变 间 的 后 弹力 层 有 模糊 
的 云雾 状 改变 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 : 多 为 非 进展 性 ， 视力 无 改变 时 , 无 
需 治 疗 ， 如 合并 青光眼 者 可 考 虞 手术 治疗 。 


Pompe 综合 征 


译名 : 朋 比 综合 征 

别名 : 全 身 性 糖 原 沉积 综合 征 ; @@ 全 身 
糖 原 累积 病 ; @ 精 原 累 积 病 T 型 ; DCori 糖 原 
沉积 综合 征 工 型 ; @ I 型 肝 糖 原 过 多 症 ; @ 神 
经 肌肉 型 全 血糖 原 累 积 病 ;@ 酸 性 麦芽 糖 酶 缺 
乏 综 合 征 ; Oa-1, 4 葡萄 糖苷 酶 缺乏 综合 征 。 

概要 : 1932 年 Pompe 报道 本 病 ， 主 要 特 
征 是 心肌 内 糖 原 积蓄 过 多 导致 心 功能 障碍 .出 
生 后 一 个 月 发 病 ， 多 在 两 岁 内 死亡 。 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 , 由 于 缺乏 


溶 酶 体 。1,4 葡萄 糖苷 酶 ,致使 大 量 糖 原 沉积 
Fo W ARI PRR PREG 
系统 及 网 状 内 皮 系 统 所 致 。 

眼 部 特征 : 斜视 , 亦 有 报告 视网膜 血管 壁 
细胞 和 视网膜 神经 节 细胞 有 糖 原 沉积 者 。 

全 身 特征 : 

1. 不 同 程度 的 心脏 扩大 , 心力 衰竭, 肌 无 
力 和 严重 的 肌 张力 降低 。 

2. 舌 体 奇 大 为 本 征 典型 特征 之 一 ， 另 外 
尚 可 有 肝 大 , 心脏 巨大 , 可 阅 及 不 同 程度 的 收 
缩 期 杂音 ， 晚 期 有 不 同 程度 的 神经 系统 缺陷 。 

3.a-1, 4 葡萄 糖苷 酶 活力 消失 , 肌肉 和 肝 
脏 活检 显示 大 量 糖 原 。 

治疗 : 对症 处 理 ， 预 后 不 佳 。 


Posner-Schlossman 综合 征 


译名 : 波 一 施 综 合 征 

别名 : @ 青 光 眼 睫 状 体 炎 综合 征 〈Gluco- 
matocytic Crisis Syndrome); 四 青光眼 睫 状 体 
Ki @ 青 光 眼 睫 状 体 炎 危 象 ; 四 青光眼 睫 状 体 
危 象 综合 征 ; 加 葡萄 膜 血管 危 象 ; @ 中 间 型 青 
光 眼 ; @ 间 软 性 青光眼 : @ 变 态 性 青光眼 ; © 
睫 状 体 性 青光眼 病征 。 

概要 : 1948 年 Posner 和 Schlossman 首先 
报道 本 征 ,主要 特征 为 单 侧 反 复发 作 性 青光眼 
合并 睫 状 体 炎 。 病程 长 ,可 反复 数 十 年 ,发 病 
年 龄 多 在 20 一 40 岁 之 间 ， 男 多 于 女 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 过 去 认为 与 变态 反 
应 和 精神 因素 、 植 物 神 经 失调 、 房 角 发 育 异 常 
有 关 . 目 前 多 认为 本 病 发 作 时 房 水 中 前 列 腺 素 
E 明显 增多 ,前列腺 素 可 导致 血管 扩张 ， 血 一 
房 水 通 透 性 增加 ， 而 诱发 眼 压 升 高 , 此 外 ,可 
能 与 睫 状 血管 系统 的 反应 性 异常 有 关 。 

眼 部 特征 : 

1. 发 作 时 轻 度 视 物 模糊 , 虹 视 , 雾 视 , 轻 
度 结膜 充血 , 角膜 透 明 或 轻 度 水 肿 。 前 房 深度 
正常 ，Tyndall RIE (+), 眼 压 增高 ,角膜 后 
可 见 数量 不 等 的 细 点 状 或 羊 脂 状 灰白 色 沉着 
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物 ， 一 般 不 超过 15 个 。 

2. 眼 压 升 高 时 房 角 开放 ， 在 Schwalbe 代 
线 、 小 梁 、 房 角 隐 窝 表面 屡 见 与 角膜 后 面 沉着 
物 同样 的 半 透 明 、 小 的 点 块 状 沉着 物 。 

3. 尽管 眼 压 升 高 可 达 40 一 81 RE 
(5. 33 一 10. 90 千 帕 )， 但 病人 自觉 症状 不 明 
显 , 发 作 可 持续 数 小 时 至 一 周 , 间歇 期 视力 正 
常 , 各 种 青光眼 激发 试验 均 呈 阴性 反应 , 眼 压 
描记 一 般 多 认为 房 水 流畅 系数 低 。 

4 发 作 时 瞳孔 轻 度 散 大 ， 间 歌 期 瞳孔 仍 
可 不 等 大 。 

5 视野 可 有 暂时 性 暗 点 扩大 ， 但 无 永久 
HETE. FKA METER» 病情 缓解 后 , 眼 
压 正常 或 较 对 侧 低 。 有 学 者 将 本 病 分 为 三 型 

高 眼 压 型 :此 型 与 慢性 单纯 性 青光眼 有 相 
似 之 处 ,单纯 眼 压 增高 , 仅 在 短 时 间 内 有 典型 
的 羊 脂 状 的 角膜 后 沉着 物 。 

Kp 型 : 角膜 后 羊 脂 状 沉着 物 ， 偶 有 短暂 
的 眼 压 升 高 ， 瞳 孔 大 小 正常 ， 虹 膜 无 后 粘连 ， 
CHER. 

中 间 型 : 此 型 为 典型 的 综合 征 , 每 次 发 作 
先 有 了 眼 压 升 高 ， 而 后 出 现 角膜 后 羊 脂 状 沉着 
物 、 眼 压 下 降 数 天 后 ， 角 膜 后 沉着 物 消失 ， 每 
次 复发 病情 轻重 下 不 一 。 

全 身 特征 ， 可 见 有 变态 反应 。 

治疗 ， 

1. 主要 为 药物 治疗 ， 禁 止 手术 。 

2. 发 作 时 可 用 调节 神经 的 药物 及 降 眼 压 
药物 、 消炎 痛 等 , 气 灭 酸 有 抑制 前 列 腺 素 生 成 
的 作用 。 

3. 间 鞭 期 不 需 任何 处 理 . 


Postcataract Hyperpyrexia 综合 征 


译名 : 白内障 术 后 高 热 综合 征 

别名 : 他 恶性 高 热 综合 征 (Malignant Hy- 
perpyrexia Syndrome); OR MATE: © 
诱导 后 高 热 。 

概要 :本 征 的 主要 特点 是 对 全 麻 手术 引起 


的 一 种 继 发 性 反应 , 死亡 率 高 达 70%, 故 临床 
上 对 施行 全 麻 手 术 的 患者 应 引起 重视 。 

病因 病理 : 病因 不 明 ,可 能 由 于 全 麻 对 气 
烷 和 琉 珀 胆 碱 的 反应 ， 此 药物 可 诱发 本 综合 
征 ， 但 局 麻 下 从 未 发 生 过 本 病 。 

眼 部 特征 :全 麻 下 行 先 天 性 白内障 线 状 摘 
除 术 后 ， 迅 速 出 现 高 热 。 

全 身 特 征 :体温 迅速 升 高 ,代谢 速度 加 快 ， 
严重 罕 息 及 心动 过 速 ， 严 重 者 可 致死 亡 。 

治疗 ， 对症 治 疗 。 


Posthypoxic Encephalopathy 
综合 征 


译名 : 缺 氧 性 脑病 综合 征 

别名 : @ 缺 氧 综合 征 ; 加 顶 叶 一 杭 叶 综 合 
征 ; @ 一 氧化 碳 中 毒 的 脑 枕 叶 顶 叶 综 合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特点 是 烦躁 不 安 , 谐 亡 及 
肌肉 痉挛 。 

病因 病理 : 主要 原因 为 严重 缺 氧 ， 如 一 氧 
化 碳 中 毒 ， 高 空 病 ， 低 血糖 ， 全 麻 并 发 症 ， 宣 
息 , 头 部 外 伤 , 右 心 衰竭 及 心跳 停止 等 。 脑 顶 
枕 叶 包括 视 放射 有 广泛 性 脱 钵 闲 病 变 ， 脑 水 
肿 ， 最 后 可 直接 影响 到 视神经 和 视网膜 。 

RERE: 视力 模糊 ， 视 幻觉 ， 部 分 及 完 
全 性 皮质 讶 , 暗 适应 减退 ,视野 缩小 ,中心 暗 
点 ， RRR, 眼 外 肌 麻 痹 , A, 瞳孔 麻痹 ， 
视网膜 和 视神经 萎缩 , 

全 身 特征 : 

1 AM, Eù, Rit, RA, ØRE 
Ma WE, MAR RRR, MER. 
严重 者 可 出 现 去 皮质 状态 ,进一步 发 展 可 导致 
昏迷 而 死亡 。 

2. 阅读 不 能 ， 计 算 不 能 ， 定 向 力 障 碍 等 。 

3 血气 分 析 ， 电 解 质 测定 及 脑 冰 液 检查 
等 有 助 于 诊断 。 

治疗 : 主要 为 病因 治疗 。 其 次 为 预防 脑 水 
肿 ， 预 防 感染 ， 吸 氧 ， 给 予 神经 营养 药物 等 。 


眼 综合 征 
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Postvaccinial Ocular 综合 征 


译名 : 眼 部 牛 盖 综合 征 

别名 : DMB OPER 
合 征 。 
概要 :本 征 的 主要 特点 是 牛 辣 的 跟 部 并 发 
症 , 如 有 眼 瞪 脓 胞 。 角膜 炎 及 种 盖 后 的 中 心性 浆 
液 性 视网膜 病变 。 潜 伏 期 一 般 为 3 一 5 天 。 

病因 病理 : 主要 因 预 防 接种 时 , 误 将 牛痘 
疫苗 溅 人 眼 内 , 而 发 生 的 眼 部 直接 接种 , 对 专 
业 人 员 来 讲 , 比较 常见 , 亦 可 见 接种 后 的 迟 发 
反应 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 部 直接 接种 反应 ， 病 人 有 严重 的 月 
光 、 流 泪 及 疼痛 ， 眶 蜂窝 组 织 炎 ， 瞪 、 球 结膜 
FELAK Hh ORIG MAUR Å KREE IE 
全 角膜 混浊 ,实质 层 星 圆 盘 状 混浊 , 甚至 角膜 
M, FIL BIER MARGE 
HANGER, MH RR AR. 

2 眼 迟 发 反应 : RU ERE 
K. MAR WERK, WARKA, t 
心性 浆液 性 视网膜 炎 ， 视 神经 炎 ， 全 眼球 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 发 热 , 剧烈 头痛 , 耳 前 、 后 淋巴 结 肿 大 ， 
全 身 不 适 。 

2. 牛痘 后 脑 炎 。 

3 局 部 皮肤 种 痘 化 脓 性 反应 。 

治疗 : 

1. RIER BALIN, 干扰 素 及 蜂 地 麻 眼 液 
滴 眼 , 亦 可 用 牛 瘟疫 苗 免 疫 血清 和 抗生素 眼 液 
交替 滴 眼 。 

2. 全 身 可 采用 肌肉 注射 丙种 球 蛋 白 或 胎 
盘 球 蛋白 ,转移 因子 等 ,以 增强 机 体 免疫 功能 。 

3. 抗生素 肌肉 或 静脉 滴 注 抗 感染 。 


Potter 综合 征 


译名 : 波 特 综合 征 


别名 ; @ 双 侧 性 肾 发 育 不 全 综合 征 ; OF 
缺失 畸形 综合 征 ; @@ 肾 面 综合 征 ; @ 肾 一 面 发 
育 不 全 综合 征 ; @ 羊 水 过 少 四 联 症 综合 征 。 

概要 : 1946 年 Potter 报道 本 征 , 主要 特征 
为 肾 发 育 不 全 ， 结 节 性 羊膜 及 手足 畸形 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 属 先天 畸形 性 疾病 ， 
临床 表现 与 染色 体 18 一 三 体型 综合 征 很 相 
似 。 有 人 认为 是 18 一 三 体 综合 征 的 严重 型 , 但 
染色 体 分 析 研究 未 能 证 实 。 

眼 部 特征 : 双眼 眶 距 过 远 , 显著 的 内 紫 部 
皱 福 向 下 延伸 至 类 部 ， 倒 蒙古 样 斜 验 裂 。 

全 身 特征 : 

1. 面部 畸形 , 鼻梁 扁平 低位 耳 , 小 下 颌 。 

2. 手足 畸形 〈 桂 状 手 和 桂 状 脚 )， 关 节 全 
E, FER. 

3. 生殖 系统 : 肾脏 囊 样 发 育 障碍 或 肾 缺 
REE, 羊水 过 少 或 结 节 性 羊膜 。 女 性 常 无 子 
宫 和 阴道 ， 男 性 常 无 直肠 和 肛门 。 

4 肺 发 育 不 全 。 

治疗 ;无 特殊 疗法 ， 出 生 后 短期 内 死亡 。 


Prader-Willi 综合 征 


译名 : 帕 一 魏 综 合 征 

别名 : 〇 隐 罕 一 侏 侍 一 肥胖 一 低 智 能 综合 
征 ;@ 低 肌 张力 一 低 智能 一 性 发 育 低下 一 肥胖 
综合 征 :@@ 张 力 减退 一 智力 减退 一 性 腺 功能 减 
退 与 肥胖 综合 征 ; @@ 三 低 肥胖 综合 征 ; @Wili- 
Prader 综合 征 ; @Prader-Labhart-Willi-Fan- 
coni 综合 征 ; OLabhart-Willi AE. 

概要 :1956 年 Prader 报道 一 例 本 病 患 儿 ， 
主要 特征 为 身材 矫 小 , 肥胖 , 智力 发 育 不 全 和 
生殖 器 发 育 不 良 , 故 称 之 为 低 张力 性 小 儿 (hy- 
potonic infant) ,1961 年 Prader Få Willi 又 加 以 
补充 报告 了 14 例 ， 并 从 这 些 病例 中 发 现 具有 
某 些 内 分 泌 代 谢 功能 紊乱 的 表现 ,以 后 临床 陆 
续 报道 了 许多 类 似 的 病例 , 阴茎 小 , 甚至 有 隐 
塞 , 但 并 不 天 折 。 后 来 即 称 此 征 为 Prader-Willi 
综合 征 ,多 见于 男性 ,出 生 时 体重 较 正常 人 轻 。 
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病因 病理 : 病因 不 明 , 发病 可 能 与 丘脑 下 
部 功能 紊乱 或 新 陈 代谢 障碍 有 关 。 

眼 部 特征 : 集合 性 斜视 ， 瞪 裂 向 上 倾斜， 
HAR, RHA Brush-Field RER, Å AM. 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 , 情绪 障碍 ,嗜睡 ,学 语 困难 。 

2 肥胖， 身材 短小 ， 肢 端 细小 。 

3. UNGE. HØGE, 牙齿 缺损 , 齿 列 异 
常 。 

4. 第 二 性 征 发 育 缺 陷 , BE, Hh, 性 
腺 功能 减退 。 

5. 肌 张 力 减退 或 消失 ， 对 痛 刺 激 的 反应 
不 敏感 。 

6. MB, ER. 

治疗 : MEAD TRADE GLE 
等 ,糖尿 病 应 限制 饮食 ,白内障 可 行 手术 治疗 。 


Pregnancy Hypertension 综合 征 


译名 :妊娠 高 血压 综合 征 

别名 : 妊娠 诱发 高 血压 症 ; OERE M 
症 。 

概要 : 在 妊娠 晚期 最 后 三 个 月 , 本 征 所 有 
病人 都 有 血压 增高 及 其 伴随 症状 : 如 水 肿 、 蛋 
白 尿 和 眼底 的 改变 ,严重 地 威胁 到 母 要 的 生命 
安全 ， 其 发 病 率 为 4. 6 一 17% ， 而 视网膜 病变 
发 病 率 达 53—86 %.. Divisova 在 365 例 病人 观 
察 中 发现 100% 病 人 眼底 有 病变 。 有 人 报告 
指出 , 初 产 妇 眼 底 病 变 者 52. 1%，, 而 经 产妇 则 
到 59.7%。 

病因 病理 :妊娠 晚期 高 血压 并 伴 有 全 身 水 
肿 和 肾 功能 不 全 改变 是 主要 原因 ,而 眼底 病变 
程度 与 血压 高 低 成 正比 ， 当 收缩 庄 超 过 23. 4/ 
16. 7kpa (1kpa=7. 5mmHg) ,46. 8% 出 现 眼 底 
改变 , 如 果 收 缩 压 超过 28kpa (210mmHg) 则 
100% 出 现 眼底 改变 ， 表 现在 视网膜 和 视网膜 
血管 缩 窄 和 通 透 性 异常 , 并 波及 到 结膜、 脉络 
膜 、 视 皮质 中 枢 ， 同 时 全 身 皆 出 现 病理 改变 。 

眼 部 特征 : 


1. 视 物 模糊 视力 减退 ,视野 暗 点 , 闪光 幻 
觉 和 复 视 。 

2. 眼底 改变 : AR ERU ETE 
缩 秦 。 由 局 部 节 段 性 发 展 为 普遍 性 动脉 狭窄 ， 
反光 增强 ， 动 静脉 交叉 压 迹 ， 网 膜 水 肿 ， 絮 状 
王 和 出 血 、 渗 出 、 黄 斑 部 出 现 星云 状 渗 出 , 均 
以 后 极 部 为 显著 。 甚至 视神经 乳头 水 肿 ， 缺 血 
性 改变 ， 严 重 者 约 0. 6 一 2% 出 现 浆液 视网膜 
脱离 . 先 有 下 方 网 膜 球 形 隆起 , 逐渐 波及 整个 
网 膜 下 大 量 积 液 、 脱 离 。 当 分 娩 后 血压 恢复 平 
稳 之 后 , 则 全 部 吸收 复位 , 仅 遗 留 色素 沉积 和 
脱 失 , 形成 陈旧 Elshnig BE. 也 有 报告 失明 者 ， 
多 由 于 枕 叶 皮质 小 动脉 严重 痉挛 产生 缺 血 所 
Eg 

3. 眼底 荧光 血管 造影 : 在 子 痛 前 期 , 因 网 
膜 代 偿 性 失调 ,产生 毛细 血管 扩张 及 其 局 限 性 
闭塞 , 表现 血管 周转 染色 和 无 灌注 区 . 视神经 
乳头 染色 ,后 极 部 乳头 周围 脉络 膜 血管 充盈 延 
迟 或 充盈 缺损 . 也 有 脉络 膜 坏死 . 由 于 血管 及 
网 膜 色素 上 皮 屏 障 受 损 ,造影 中 晚期 网 膜 下 及 
色素 上 皮下 有 点 状 荧光 素 渗 漏 ,提示 网 膜 脱离 
继 发 于 钥 络 膜 小 动脉 和 毛细 血管 闭塞 。 

全 身 特征 : 

1. 头痛 , 头晕 , 或 恶心 呕吐 现象 , 其 者 惊 
B. FE FÅ. 

2 血压 升 高 ， 收 缩 压 高 者 达 200/ 
120mmHg 以 上 。 

3. 全 身 性 水 肿 ， 初 期 为 下 肢 水 肿 。 

4. BRL. RR AER. 

治疗 ;主要 是 妇 产 科 治疗 ， 原 则 为 ， 

1. 一 切 从 母 要 安全 为 出 发 点 ， 初 期 药物 
保守 治疗 ， 控 制 血 压 ， 减 轻 症 状 ， 若 疗效 好 ， 
可 继续 妊娠 ,如果 血压 失控 渐 趋 恶化 , 视网膜 
出 现 严 重 并 发 症 , 则 必须 及 时 采取 引产 或 剖腹 
产 而 终止 妊娠 。 因 有 视网膜 病变 者 , 产妇 死亡 
率 高 达 6%, BILETE 56.8%, 均 比 正 常 无 
眼底 病变 产妇 死亡 率 高 出 EE. 

2. 密切 观察 眼底 病变 和 视 功能 改变 ， 予 
以 及 时 有 效 治疗 。 如 为 缺 血性 视神经 病变 , 或 


眼 综合 征 
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皮质 讶 早期 , 可 按 缺 血性 病变 治疗 , FAM 
量 维生素 和 复方 樟 柳 碱 , 双 票 浅 动脉 旁 注 射 一 
日 1 一 2 次 可 有 一 定 疗效 甚或 达到 恢复 至 正常 
视 功能 的 程度 。 


Pterygo Palatine Fossa 综合 征 


译名 : RØRTE 

别名 : DØ LÆRERE OM LA 
赛 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特点 是 上 颌 内 神经 痛 , E 
下 部 感觉 麻木 及 同 侧 失 明 。 

病因 病理 ;通常 是 由 于 咽 肚 窜 的 原 发 性 或 
转移 性 肿瘤 所 引起 

眼 部 特征 : 同 侧 视力 丧失 (由 于 视神经 受 
侵犯 ， 眶 下 部 麻木 〈 第 \ 颅 神经 第 二 分 枝 麻 
痹 )， 眼 球 运动 障碍 ， 如 肿瘤 经 眶 下 裂 向 眼皮 
内 发 展 可 致 眼球 突出 。 视 神经 炎 或 视神经 萎 
E 

全 身 特征 : 

1. 早期 征象 是 三 叉 神经 第 一 、 第 二 支 支 
配 区 域 疼痛 .晚期 三 又 神经 第 三 支 支配 区 域 疼 
痛 ， 上 颌 剧 痛 ， 继 续 发 展 可 至 下 颌 疼痛 。 

2. 由 于 回 状 肌 麻痹 ， 张 口 时 下 颌 向 患 侧 
BREL. TM. 

3. EA FME GEBE, MARI 
BE IME DE IK DDE MUNK. 

4 X BORD AT RK» 活 组 织 检 
查 对 诊断 颇 有 价值 ， 

治疗 :放疗 及 化 疗 能 减轻 症状 ,预后 极 差 。 


Pulsating Exophthalmos 综合 征 


译名 : 搏动 性 眼球 突出 综合 征 

别名 : OMSK UTNE DM 
PÅ al BK AA GEO OR AE (Carotid artery- 
Cavernous sinus fistula Syndrome); @ 颈 内 动 
脉 一 海绵 罕 瘘 ; @ 搏 动 性 突 眼 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特征 为 搏动 性 眼球 突出 ， 


FRAU. 及 视力 下 降 或 丧失 。 分 为 自发 性 和 
外 伤 性 两 种 , 前 者 多 见于 男性 , 后 者 多 见于 女 
性 。 

病因 病理 : 因 颈 内 动脉 破裂 与 海绵 赛 直 接 
发 生 联通 ,血液 流 人 海绵 赛 ,静脉 压 显著 增高 ， 
动脉 血 流入 眶 内 静脉 ,导致 眼 静脉 扩张 及 一 系 
列 相应 体征 , 75% 由 于 头 部 外 伤 所 引起 , 25% 
为 自发 性 颈 动脉 血管 瘤 、 动 脉 粥 样 硬化 及 先天 
性 疾患 所 引起 。 

眼 部 特征 : 

1. 进行 性 单 侧 眼 球 突出 , 有 时 为 两 侧 性 ， 
或 两 侧 交替 ， 95% 有 搏动 ,搏动 明显 者 , 眼球 
随心 脏 舒 缩 , 听诊 在 眼 瞪 、 矣 部 可 疗 及 隆隆 声 
(为 动脉 血 冲 出 瘘 口 时 产生 的 杂音 ， 与 脉搏 相 
一 致 )。 

2. 眼 瞪 水 肿 〔 这 是 因为 同 侧 赛 口 流量 较 
大 ,动脉 血 通过 环 察 进入 对 侧 海绵 窦 的 结果 )， 
ERE, AMBER 830. Alt IE 
上 静脉 扩张 搏动 、 球 结膜 水 肿 并 伴 有 结膜 静脉 
FREI FRE. 

3. 视力 减退 视网膜 循环 障碍 ) ， 有 了 时 表 
现 为 中 心 视力 正常 ,而 视野 缩小 . 视 乳 头 水 肿 ， 
视网膜 水 肿 , 视网膜 静脉 扩张 及 出 血 , 视神经 
ÆR. 

4. 晚期 有 继 发 性 青光眼 ， 可 出 现在 、N 、 
VGS DA RE TL BER 
突出 严重 者 可 引起 暴露 性 角膜 炎 。 

全 身 特 征 : 

1. 突然 发 病 ，30%% 病 例 先 有 剧烈 的 偏 头 
痛 ， 随 后 发 生 眼球 突出 ， 破 裂 后 头痛 可 消失 。 
有 和 心跳 一 致 的 颅 内 泰 鸣 声 .压迫 同 侧 颈 动脉 
MEGARA. 前 额 及 眶 内 静脉 扩张 纤 曲 , 在 
颈 部 可 听 到 杂音 ,有 些 颈 动脉 海绵 塞 瘘 时 间 较 
久 , 由 于 代 偿 性 侧 支 循 环 建立 , 则 症状 不 明显 。 

2. 栋 动 脉 造影 可 证 实 有 动静 脉 瘘 。X 线 
可 见 眶 壁 、 蝶 骨 与 蝶 鞍 骨 质 显著 破坏 。 

治疗 : 对 不 能 耐 受 杂 音 或 出 现 脑 缺 血 者 ， 
可 行 血管 造影 , 并 同时 行 栓塞 手术 治疗 , 有 些 
病例 由 于 侧枝 循环 的 形成 ,项 动脉 一 海绵 窦 瘘 
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P 


FÅR. 
Punck-Drunk 综合 征 


译名 : 击 学 综合 征 

别名 : 脑 震 业 综合 征 ; 加 外 伤 性 脑病 ; 
@ 外 伤 后 广泛 的 颅 脑 综合 征 ;外 伤 后 精神 病 
态 。 

概要 : 本 征 主要 发 生 于 格斗 或 拳击 后 , 特 
点 是 步 态 不 稳 ， 两 手 震 富 及 点 头 动作 。 

病因 病理 :连续 伤 击 头颅 部 可 导致 脑 内 多 
发 性 小 出 血 灶 及 小 脑 区 的 出 血 ,晚期 神经 胶 质 
增生 ， 损 害 了 脑 的 功能 。 

眼 部 特征 :可 见 有 眼球 震 业 或 震 业 性 眼球 
跳动 。 

全 身 特征 : 

1. 撞击 伤 后 出 现 伤 残 无 力 的 状态 及 性 格 
的 改变 ， 表 情 呆滞 ， 神 智 错乱 ， 说 话 困 难 。 

2. ERE MFR MAE HK 
点 头 动作 等 。 

治疗 :对 症 处 理 , 主 要 为 脑 神经 外 科 治 疗 。 


Purtscher 综合 征 


译名 : 普尔 夏 综合 征 

别名 : @ 远 距离 创伤 性 视网膜 血管 病 ; © 
远 达 性 视网膜 损伤 综合 征 ; @ 视 网 膜 淋巴 漏 ; 
图 脂肪 栓塞 综合 征 ; 加 外 伤 性 视网膜 血管 病 
变 ; @Duane 视网膜 病 ; DPurtscher få: @ 
Purtscher 视网膜 病变 ，@Valsalva 视网膜 病 。 

概要 : 1910 年 Purtscher 首先 报道 本 病 ， 
主要 特征 为 头 部 ,躯干 及 四 肢 受 挤 压 伤 后 发 生 
的 一 种 眼底 出 血 和 渗 出 性 改变 ,多 发 生 在 伤 后 
数 小 时 至 4 天 内 。 

病因 病理 ， 最早 Purtscher 认为 头 部 外 伤 
引起 压力 罕 然 升 高 ,人 迫使 脑 有 疹 经 视神经 中 央 
血管 周围 淋巴 间 险 ,传导 至 视网膜 血管 周围 淋 
BAR EZER HARREN PRAE 
渗 出 斑 ,.Elwyn 反对 Purescher 的 解释 , 因为 颅 


内 压 升 高 时 ,不 能 压迫 脑 背 液 进入 视网膜 中 央 
血管 周围 淋巴 间 辽 ,他 认为 渗透 液 和 出 血 的 存 
在 ,表明 血管 舒 缩 紊乱 。Urbanck 认为 是 脂肪 
栓 子 所 引起 , 但 并 非 所 有 病例 都 如 此 , 近代 眼 
底 血 管 造影 表明 ,血循环 尤其 是 小 动脉 循环 紊 
乱 可 能 为 内 皮 破 坏 引起 阻塞 ,本 病 的 真正 原因 
可 能 是 多 因素 的 。 

眼 部 特征 : 

1. 在 头 部 或 躯干 受 挤 压 伤 或 骨折 后 1 一 4 
天 内 , 出 现 单眼 或 双眼 的 视网膜 前 出 血 , 视 网 
膜 灰 白色 渗 出 物 、 出 血 、 水 肿 和 黄斑 的 改变 ， 
渗 出 物 类 似 绒毛 状 或 棉 架 状 ， 部 位 多 在 后 极 
部 、 视网膜 浅 层 、 视 乳头 周围 与 邻近 静脉 的 两 
Få 或 在 视盘 与 黄斑 之 间 , 边界 不 清 。 出 血 多 
为 火焰 状 或 片 状 。 视网膜 静脉 怒 张 , 弯曲 及 视 
乳头 水 肿 ， 黄斑 中 心 止 反射 消失 ， RAKKA 
性 视网膜 脱离 。 

2. 在 4 一 6 周 内 出 血 和 渗 出 基本 吸收 , 眼 
底 可 恢复 正常 , 但 常 遗 留 轻 度 色素 订 乱 , 若 黄 
斑 受 损 较 重 或 视 经 萎缩 ， 则 视力 减退 , 

3 当 渗 出 消退 后 ， 可 见 滩 出 物 由 点 状 或 
线 状 构成 , 与 神经 纤维 走行 一 致 如 在 渗 出 区 
见 有 放射 状 内 界 膜 皱纹 ， 提 示 有 水 肿 存在 。 

全 身 特征 : 

1. 颅骨 、 四 肢 和 肋骨 多 发 性 骨折 (主要 为 
大 面积 挤 压 )。 

2. MB. VREDE ER. 

治疗 :可 按 眼 外 伤 治疗 , 扩 血 管 促进 吸收 。 

1. 轨 拉 苏 林 或 654 一 2 球 后 注射 。 

2. 复方 樟 柳 碱 下 号 毫升 ， 球 旁 或 材 浅 注 
射 ， 一 日 一 次 。 

3. 20% KREM 2m, 一 日 一 次 , 肌 
肉 注射 。 


Pyle 综合 征 
别名 : DA FARMER HE 


回 骨 肯 发 育 不 全 综合 征 ; @ 骨 性 狮 面 病 ; OK 
族 性 骨骼 发 育 不 良 ; 回 家族 性 骨干 骨 端 发 育 异 


眼 综合 征 
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常 ; OBakwin-Krida 综合 征 。 

概要 : 一 种 少见 的 骨 发 育 不 良 病 。 1931 年 
Pyle 报道 本 病 , 主要 特征 为 四 肢 长 骨 畸 形 、 骨 
斯 区 变 宽 及 颅骨 贿 形 。 男 女 均 可 黎 及 , 婴 幼 儿 
早期 发 病 , 有 家 族 性 , 是 一 种 少见 的 骨 发 育 不 
良 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
也 曾 有 显 性 遗传 的 报道 由 于 继 发 的 骨 海 绵 质 
不 能 吸收 及 改造 , 导致 骨髓 外 翻 。 KATER 
星 细 颈 并 样 , 骨 密 度 降低 , 镜 下 颅骨 骨 质 致密 。 
无 破 骨 细胞 。 哈 弗 氏 管 扩大 ， 板 障 消失 。 

眼 部 特征 : 两 眼 分 离 过 远 , RREN, R 
球 突出 ， 视 乳头 水 肿 ， 视 神经 萎缩 ， 视神经 管 
BR. 

全 身 特征 : 

1. JEFF I VERE h 


翻 ,颅骨 表现 为 颅 底部 明显 增 厚 及 密度 增高 的 | 


骨 性 狮 面 状 外 观 ， 副 奥 窦 及 乳 突 无 气 室 腔 形 
成 。 

2. AK, 面 肌 麻痹 , 鼻梁 宽 而 平 , 听力 减 
退 ， 出 牙 迟 缓 。 

3. 进行 性 头痛 , 呕吐 ,应 激 性 增高 ,表情 
FÅ ERMER. 


IF: RENDE. DR VEE. | 


预后 差 。 
Quincke 综合 征 


译名 ， 昆 克 综合 征 

别名 : D 耳 源 性 脑 积 水 综 合 征 ; @ 浆 液 性 
脑膜 炎 综 合 征 ; @ 假 性 脑 瘤 综合 征 ; OBorries 
综合 征 ; @Quincke 脑膜 炎 ; @Symonds 综合 
征 ; @Nonne 综合 征 。 

概要 : 1893 年 Quincke、1904 年 Nonne 曾 
报告 本 病 ,1931 Æ Symonds 又 有 报道 .主要 特 
征 为 严重 头痛 、 恶 心 、 视 乳头 水 肿 , 症状 极 似 
颅 内 肿瘤 , 但 经 手术 或 病理 解剖 并 无 肿瘤 , A 
而 可 自行 治愈 .多 见于 儿童 和 青少年 ,预后 佳 ， 
本 征 曾 被 命名 为 浆液 性 脑膜 炎 , 因 临床 上 无 及 


| RRITE ik Symonds 建议 称 “ 耳 源 性 脑 积 
水 ”由 于 脑 硝 液压 力 普遍 增高 ， 不 再 区 分 为 
“内 源 性 ”或 “外 源 性 ”。 

病因 病理 : 头 部 器 官 感染 GER, MA 
ER. MED, MR. UD MGE 
性 栓塞 ,以 及 中 枢 神 经 系统 的 直接 感染 性 疾病 
如 脑 炎 、 结 核 性 、 病 毒性 脑膜 炎 等 多 种 病因 ， 
使 蛛网 膜 发 炎 , 增 厚 或 形成 哥 肿 ， 从 而 阻塞 脑 
交 液 的 循环 ,使 颅 内 压 增高 ,甚至 形成 脑 积 水 。 
或 因 头 部 器 官 的 感染 病灶 的 细菌 毒素 刺激 ,使 
BR ENE» 导致 颅 内 压 增高 , 而 造成 假 
性 脑 瘤 综合 征 。 

RERE: 视力 下 降 (取决 于 视神经 受 损 
害 的 程度 ), 复 视 (第 Vi 颅 神经 麻痹 )， 视 网 膜 
出 血 和 渗 出 . 中 度 到 重度 的 视 乳 头 水 肿 ,继而 
发 生 视神经 萎缩 ， 视 野 缩小 。 

全 身 特征 : 

1. 脑 背 液压 力 明显 增加 〈 可 超过 300 Æ 
米 水 柱 )。 细 胞 或 蛋白 含量 正常 。 

2. 间 鞭 性 发 作 , 剧烈 头痛 , 恶心 呕吐 及 陀 
学、 嗜睡 。 

3. PER. 可 合并 有 和 乳 突 炎 、 脑 膜 炎 、 脑 
脓肿 及 侧 赛 血栓 形成 。 

4. BEEN. FETE TRÆR 
| 多 ， 而 细胞 数 多 正常。 

5. 头颅 平 片 ， 部 分 病例 可 见 颅 内 压 增高 
征象 , 脑 血管 造影 , 可 显示 脑 积 水 征 象 , 但 不 
能 决定 病变 性 质 。 头 颅 CT 扫描 对 排除 肿瘤、 
确诊 中 毒性 脑 积 水 ， 具 有 鉴别 诊断 意义 。 

治疗 : 明确 诊断 , 有 效 抗 感染 及 其 他 对 症 
治疗 。 


Raymond-Cestan 综合 征 


译名 : 雷 一 塞 综合 征 

别名 : D 桥 脑 综合 征 ; @ 侧 向 注视 分 离 综 
合 征 ; @Raymond 综合 征 ; DCestan 综合 征 ; 
@Foville 上 型 综合 征 。 

概要 : 1901 4 Raymond 和 Cestan 报道 本 
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病 ， 主 要 特点 是 同 侧 外 展 神经 麻痹 和 对 侧 偏 
瘫 ， 面 部 、 驱 干 及 四 肢 麻 木 - 

病因 病理 : 由 于 桥 脑 出 血 ， 血 栓 形成 〈 小 
脑 上 动脉 )、 梗 塞 、 肿 瘤 等 病变 ， 损 害 有 关 颅 
ME AWAR AM GARE. 

眼 部 特征 : 可 有 同 侧 外 展 神经 麻痹 , 侧 视 
FREE. 

全 身 特征 : 

1. 对 侧 偏 次 及 同 侧 的 面部 、 肢 体 及 躯干 
部 麻木 。 

2. 小 脑 症状 可 见 有 运动 失调 , 共 济 失调 ， 
HERE. 

3 三 叉 神 经 的 感觉 障碍 和 运动 障碍 (GA 
见 )。 

4. 脑 血 管 造影 ，CT 等 有 助 诊断 。 

治疗 ， 对 症 处 理 及 病因 治疗 。 


Reese 综合 征 


译名 : 莱 一 塞 综合 征 

概要 :本 征 罕见 ,主要 特征 为 眼 发 育 不 良 ， 
先天 性 心血 管 病 及 中 枢 神经 系统 发 育 不 良 。 

病因 病理 :一 种 与 染色 体 异 常 或 D, 三 体 
型 有 关 的 先天 性 疾病 ,病理 检查 可 见 松 果 体 受 
累 和 发 育 不 良 。 

眼 部 特征 : ANER RIER, 虹膜 发 育 
不 良 , 瞳孔 膜 残留 , 晶状体 钙化 . 脉络 膜 缺损 ， 
视神经 发 育 不 全 , 视网膜 发 育 不 良 KERR 
见 的 重要 征象 ) 及 脱离 。 

全 身 特征 : 

1. 脑 发 育 不 良 及 脑 各 水， 中枢 神经 系统 
KAR. NLM, MLE. BR ER. 

2 HØRT Fi QD 畸形 。 

3 先天 性 心血 管 病 ， 呼 吸 系统 损害 ， 肺 
炎 ， 紫 绀 和 呼吸 困难 。 

4. 胃 肠 道 疾病 , 肝 脾 肿 大 , 先天 性 泌尿 生 
殖 器 畸形 及 肾 孟 积 水 。 胎 儿 分 叶 肾 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Reese-Ellsworth 综合 征 
| 


译名 : 里 一 埃 综合 征 

别名 : OMG ARRATE Anterior 
Chamber cleavage Syndrome); 四 虹膜 一 角膜 
中 胚层 发 育 不 全 。 

概要 : 1966 年 Reese 和 Ellsworth 报道 本 
征 , 主要 特点 是 前 房 及 前 房 角 发 育 异常 , 出 生 
时 即 发 病 ， 约 80% 病 例 为 双 侧 性 。 

病因 病理 : 常 染色 体 显 性 遗传 。 可 能 与 母 
亲 妊 娠 早期 患 风疹 病 有 关 , 由 于 中 胚 叶 细胞 未 
移行 至 眼前 节 或 中 胚层 后 期 分 化 不 良 , 造 成 前 
房 和 前 房 角 发 育 异 常 ,导致 中 胚 叶 组 织 残留 于 
前 房 角 ，Schwalbe 氏 线 突出 等 异常 表现 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 (取决 于 角膜 损害 程度 ) 。 不 
同 程度 的 角膜 混浊 ， 角膜 溃疡 , 角膜 白斑 与 品 
状 体 前 粘连 , 先天 性 中 央 前 粘连 , 粘连 处 角膜 
混浊 ， 有 时 伴 有 水 肿 ， 角 膜 缺 少 后 弹力 层 ， 先 
| 天 性 角膜 透明 膜 ， 角 膜 硬化 。 

2. 前 房 角 有 水 存 性 间 质 组 织 ， 虹 膜 缺损 
和 发 育 不 全 ，Schwalbe 氏 线 突出 ， 前 房 变 浅 ， 
瞳孔 形状 及 位 置 异 常 。 

3 晶状体 异 位 、 前 极 性 白内障 , 玻璃 体 动 
脉 残留 。 

4. RAM» BILER. 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 ,个别 病例 有 大 脑 性 麻痹 , 颅 
骨 发 育 异常 FERSK. BA. Hit QD 4 
Æ. 

2 营养 不 良性 肌 强直 。 

治疗 :无 特殊 疗法 。 


Refsum 综合 征 
译名 ， 雷 佛 素 姆 综合 征 


别名 : 〇 遗传 性 小 脑 共 济 失调 一 夜 盲 一 多 
1 发 性 神经 炎 ; 回 遗传 性 共 济 失调 一 多 发 性 神经 
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炎 ; 加 遗传 性 共 济 失调 多 发 性 神经 炎 综 合 征 ， 
四 遗传 性 多 发 性 神经 炎 型 共 济 失调 综合 征 ;@ 
共 济 失调 一 多 发 性 神经 遗传 病 ;@ 多 发 性 神经 
KARE: 中 多 发 神经 炎 型 遗传 性 运动 失调 ; 
包 夜 盲 一 非典 型 色素 性 视网膜 炎 多 发 性 神经 
炎 ，@ 植 烷 酸 积聚 综合 征 ，O@Refsum 病 ; O 
Refsum-Thiebaut 综合 征 。 

概要 : 1946 年 挪威 神经 科 医 师 Refsum 最 
先 报道 了 近亲 血缘 两 个 家 庭 中 五 例 小 脑 共 济 
失调 、 多 发 神经 炎 、 视 网 膜 色素 变性 为 主 的 临 
床 综合 征 ; 1963 年 Klenk 对 本 征 患 者 的 肝 、 肾 
以 及 血清 所 提取 的 脂肪 进行 了 分 析 , 结 果 证 明 
其 主要 成 份 是 植 烷 酸 ; 1971 年 Steinberg 又 用 
放射 性 同位 素 检查 证 明 该 植 烷 酸 系 来 自 食 物 ， 
但 因 患 者 对 植 烷 酸 的 代谢 发 生 障 碍 ,因此 大 量 
植 烷 酸 积 著 体内 。 后 来 人 们 将 有 小 脑 共 济 失 
W, AN, 多 发 性 神经 炎 表 现 又 有 植物 酸 蓄积 
者 ， 称 做 Refsum 综合 征 ， 对 仅 有 植 烷 酸 蓄积 
者 , 称 做 植 烷 酸 蓄积 症 本 征 主要 特征 为 弥漫 
性 多 发 性 神经 炎 , 冰 髓 一 一 小 脑 性 运动 失调 及 
非典 型 的 视网膜 变性 , 多数 于 4 一 7 岁 起 病 .大 
多 数 病例 有 近亲 婚姻 的 家 族 史 。 

病因 病理 : 常 染 色 体 隐 性 遗传 。 由 于 患者 
对 植 烷 酸 的 代谢 与 转运 发 生 障 碍 所 引起 ,正常 
人 的 植 烷 酸 代谢 是 在 发 生 "一 氧化 后 ， 脱 掉 一 
个 碳 , 相继 再 由 有 氧化 予以 反复 分 解 。 本 征 患 
者 缺乏 进行 a 一 氧化 需要 的 酶 ， 因 而 使 植 烷 酸 
的 分 解 停止 于 第 一 步 ,而 积聚 在 体内 ， 并 进入 
组 织 的 脂 质 内 特别 是 膜 脂 质 ， 引 起 组 织 的 损 
害 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 * AA. LEFE RREN. 
偶 见 有 进行 性 眼 外 肌 麻 痹 ， 少 数 病 例 角膜 混 
W. 

2. 瞳孔 缩小 ， 对 光 反 应 和 调节 辐 转 反应 
差 , 白内障 GRAEME FRE)» BREE 
起 始 于 黄斑 部 的 典型 或 非典 型 性 的 视网膜 变 
性 或 视网膜 色素 变性 ( 呈 细 小 色素 沉着 )。 W 
神经 萎缩 ， 视 野 向 心性 缩小 。 


全 身 特征 : 

1. ARENAEN ERE 肢 
体 对 称 性 无 力 ， 肌 萎缩 ， 腿 反射 减弱 或 消失 ， 
财 胱 括约肌 功能 障碍 , 位 置 觉 、 痛 、 温 觉 消失 。 

2. 慢性 或 多 发 性 神经 炎 样 病变 ， 侵 犯 四 
肢 ， 知 觉 和 运动 神经 均 受累 。 

3 中枢 神经 系统 变性 ， 精 神 紊乱 。 

4. THEM GERE GER. 

5. AS [EEE BE f BI fs ERTE. 

6. BASE: 可 有 弓形 足 , ØR, VE 
后 侧 凸 。 

7. 多 数 患 者 有 心脏 损害 , 如 心脏 扩大 , 心 
肌 病 ， 心 律 紊乱 ， 传 导 阻 滞 ， 心 电 图 异常 (O 
一 了 延长 ，ST 段 下 降 ，T 波 低 平等 )。 

8. 脑 背 液 中 蛋白 增高 , 细胞 数 少 , 有 分 离 
现象 , 脑 电 图 显示 慢 波 , 血 和 组 织 的 植 烷 酸 浓 
度 增加 ， 血 清 总 类 脂 质 增高 。 

治疗 :目前 最 有 效 的 疗法 是 饮食 治疗 限制 
食用 植 烷 酸 的 食物 、 含 叶绿素 的 水 果 ， 菠 菜 、 
乳 类 也 应 限制 使 用 。 白 内 障 可 行 手 术 治 疗 。 


Reimann 综合 征 


译名 : 里 最 综合 征 

别名 : 四 高 粘 稠度 综合 征 (Hyperviscosity 
Syndrome)。 四 血 粘 稠度 过 高 综合 征 ; 图 血液 
流 变 性 综合 征 。 

概要 : 1932 年 Reimann 首 报 本 病 ，1944 
年 Waldenstroem 又 有 报道 ， 并 指出 由 于 巨 球 
蛋白 过 多 引起 血液 帖 稠度 增 加 而 导致 本 病 。 
1965 年 前 后 ， 随 着 蛋白 质 化 学 的 进展 和 检查 
技术 的 发 展 , 人们 开始 注意 了 由 多 发 性 骨髓 痛 
伴 发 、 由 异常 血浆 蛋白 血 症 引 起 本 征 这 一 事 
K. 后 来 , 有 人 发 现 , 在 个 别 类 风湿 性 关节 炎 
患者 中 ,也 有 因 血 粘 稠度 增加 而 引起 本 征 的 情 
况 。 本 征 常 合并 巨 球 蛋 白 血 症 , 但 也 见于 IgG 
型 骨髓 瘤 , 极 少数 见于 IgA 型 骨髓 痛 。 较 少见 
合并 于 类 风湿 性 疾病 者 。 

病因 病理 : 由 于 丙种 球 蛋 白 增加 或 其 他 血 
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浆 蛋 白质 异常 造成 血液 粘 稠度 明显 增高 ,从 而 
引起 循环 血液 流 变 学 的 改变 ,血液 粘性 取决 于 
蛋白 的 浓度 及 物理 性 质 ,由 于 血清 缺少 纤维 蛋 
白 原 及 红细胞 ,所 以 在 离 体 中 测定 血清 粘 稠度 
和 全 血 在 活体 中 测定 不 同 、 症 状 随 粘 性 增加 而 
mE. 

眼 部 特征 : MARM, FRED AT ih, 
血管 内 红细胞 凝集 呈 淤 泥 现象 ,视网膜 血管 呈 
蛇 形 绎 曲 类 似 球 结膜 血管 改变 , 尚 可 有 不 同 程 
度 的 出 血 、 渗 出 和 微小 血管 瘤 。 

全 身 特征 : 

1. 大 多 数 患 者 有 出 血 倾向 , ME KERR 
血 ， 偶 见 消化 道 出 血 。 

2 神经 系统 症状 : AM ER, BK 步 
行 障碍 ， 痉 挛 ， 运 动 失调 ， 严 重 者 出 现 昏 迷 。 

3. 心脏 变化 ;后 期 常 并 发 充血 性 心力 误 
竭 及 呼吸 困难 ， 低 脉 压 ， 低 血压 。 

4 周身 乏力 , 食欲 不 振 ， 部 分 听力 减退 。 

5 实验 室 检查 ， 血清 :一 球 蛋 白 增加 ， 
IgM 水 平 超过 正常 5 倍 ， 血 小 板 异 常 。 

治疗 ， 

1. 积极 治疗 原 发 病 ， 可 采用 血管 扩张 剂 
及 改善 微 循环 药物 。 

2. 血浆 置换 术 能 有 效 地 控制 特异 性 症 
R 还 可 应 用 青 每 腕 和 肾上腺 皮质 激素 , 预后 
取决 于 病因 。 


Reiter 综合 征 


译名 : 莱特 尔 综合 征 

别名 : 外 尿道 炎 -- 关 节 炎 一 结膜 炎 综 合 
征 ; @ 脓 溢 性 特 发 性 关节 炎 ; @ 尿 道 炎 性 关节 
K: 图 尿道 一 眼 一 关节 炎 综 合 征 ; @@ 尿 道 炎 一 
眼 结膜 炎 一 关节 炎 综 合 征 ;@ 眼 一 尿道 一 滑 膜 
综合 征 ; @ 眼 一 泌尿 一 关节 综合 征 ; @ 结 膜 一 
尿道 一 滑 膜 炎 综 合 征 ;@ 输 尿 管 炎 一 关节 炎 一 
结膜 炎 综 合 征 ;@ 非 淋病 性 关节 炎 一 结膜 炎 一 
尿道 炎 综 合 征 ; 四 关节 炎 性 螺旋 体 病 ; 四 
Brodie 综合 征 ; 四 Fiessinger-Lerog 综合 征 ; 四 
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Fiessinger-Lerog-Reiter 综合 征 ; 加 Reiter 病 ; 
(BWaelsch 综合 征 。 

概要 :1916 4 Hans. Reiter 在 一 德军 军官 
中 发 现 一 例 同时 患 尿道 炎 、 关 节 炎 和 结膜 炎 的 
病例 , 并 认为 是 感染 螺旋 体 所 致 ， 故 称 之 为 关 
节 炎 性 螺旋 体 病 ,不 久 在 欧美 相继 发 现 许多 此 
KABE, 甚至 在 军队 中 也 有 流行 。 后 来 即 称 
此 征 为 Reiter 综合 征 ， 国 外 已 有 120 多 篇 报 
W. 国内 殊 动 沉 于 1958 年 曾 报告 2 例 , 本 病 主 
要 特征 为 急性 非 淋 病 性 尿道 炎 ， 多 发 性 关节 
炎 , 非特 异性 结膜 炎 三 大 症状 。 多 见于 16 一 42 
岁 的 男性 。 

病因 病理 : 关于 病因 ， 曾 有 许多 学 说 ， 最 
初 曾 怀疑 本 征 是 由 螺旋 体 引起 ,后 因 发 现 许多 
病例 有 冶 游 史 , 且 多 侵犯 男性 , 有 人 又 提出 和 
性 病 、 特别 是 淋病 与 第 四 性 病 有 密切 关系 。 因 
本 征 患 者 IgG 增高 , 血沉 增 快 , 丙种 反应 蛋白 
阳性 , 故 又 有 人 提出 本 征 和 免疫 机 制 有 关 , 还 
有 人 提出 与 自身 免疫 和 遗传 因素 有 关系 ,经 过 
不 断 深入 研究 ,肯定 了 肺炎 支原体 和 Clamydia 
两 种 病原 微生物 和 本 征 有 密切 的 关系 .后 来 的 
研究 中 ， 发 现 患 者 伴 有 HLA-W, 组 织 性 抗原 
者 达 75% 以 上 《对照 组 为 10% 左 右 )， 因 此 ， 
又 认为 本 征 可 能 是 因 感染 而 引起 的 一 种 变态 
反应 。 

眼 部 特征 : 

1. 闭 明 流泪 ， 双 侧 非 特异 性 结膜 炎 约 占 
50% 以 上 ,以 卡 他 性 或 化 脓 性 多 见 ,程度 不 一 ， 
从 轻 度 充血 到 粘液 脓 性 ， 为 无 菌 性 感染 。 

2. 病程 ] 一 4 周 , 很 少 超过 数 月 , 易 复发 ， 
但 不 影响 视力 ， 极 少数 也 可 有 虹膜 炎 及 角膜 
炎 、 视 神经 网 膜 炎 ， 继 发 青光眼 ,玻璃 体 混浊 
等 。 

全 身 特 征 : 

1. 发 病 期 间 有 轻 度 的 体温 升 高 ， 全 身 乏 
力 ， 食 欲 不 振 等 全 身 症状 。 

2. 有 尿 急 、 尿 频 、 尿 痛 等 尿 路 刺激 症状 ， 
尿道 炎 ， 排 尿 困 难 ， 无 菌 性 脓 尿 、 侦 见 血 尿 ， 
部 分 病人 有 膀胱 炎 , 生殖 器 溃疡 , 多 持续 数 日 


眼 综合 征 


至 2 一 3 周 ， 可 自行 治愈 。 

3. 全 身 多 发 性 关节 炎 , 呈 对 称 性 , 关节 周 
围 肿 胀 , 关节 有 疼痛 ,病程 较 迁 延 , 可 长 达 半 
年 或 更 长 时 间 ， 易 复发 。 

4. 侦 见 有 皮肤 红斑 或 脓 疱 疮 ， 口 腔 粘膜 
疱疹 和 温 疡 ,个 别 患 者 发 病 早期 以 腹 污 为 首发 
症状 ， 在 2 一 3 周 或 更 长 时 间 后 才 相继 或 同时 
HAREK. 结膜 炎 、 关 节 炎 “三 联 症状 ”, 但 
表现 较 轻 ,在 关节 炎 的 同时 或 其 后 发 生 局 部 或 
全 身 皮肤 角 化 症 。 另 外 尚 可 有 厌食 、 恶 心 、 哎 
吐 、 咳 嗽 、 胸 膜 炎 、 周 围 淋巴 结 病变 。 

5. 急性 期 可 有 血沉 加 快 ， 白 细胞 轻 度 增 
多 , 丙种 反应 蛋白 阳性 . 病原 学 检查 可 发 现 尿 
中 有 了 肺炎 支原体 (对 诊断 有 重要 意义 ) .X RR 
现 为 骨 质 疏松 、 软 组 织 肿胀 ， 后 期 皮质 侵蚀 ， 
新 骨 形成 ， 关 节 破 坏 。 

治疗 ， 水 扬 酸 类 、 皮 质 类 固 醇 、 抗 生 素 ， 
药物 控制 炎症 , 预防 感染 。 眼科 对 症 治疗 ,可 
用 0. 25A RER, 0. 5% 可 的 松 眼 液 点 眼 。 


Rendu-Osler-Weber 综合 征 


译名 ， 朗 一 奥 一 韦 综合 征 

别名 ， 四 遗传 性 出 血性 毛细 血管 扩张 症 ; 
加 家 族 性 出 血性 血管 瘤 病 : @Osler-Rendu- 
Weber 综合 征 ; OBabington 综合 征 ; @Gold- 
stein 综合 征 。 

概要 ，1896 年 Rendu 首先 报道 了 一 例 荔 
曙 并 发 毛细 血管 扩张 的 患者 , 1901 年 Osler 将 
本 征 作 为 一 个 独立 的 疾病 而 报告 ,1924 年 
Weber 对 本 病 进 行 了 详细 的 分 析 和 补充 , 1950 
年 Garland 和 Anning 综述 了 1451 例 病例 , 进 
一 步 明 确 了 本 征 的 概念 。 主要 特点 为 皮肤 、 粘 
膜 及 内 脏 多 发 性 毛细 血管 扩张 ， 男 女 均 可 震 
患 ,多 于 儿童 期 即 出 现 症状 , 30 岁 左 右 病情 达 
高 峰 ， 有 遗传 性 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染 色 体 显 性 遗传 。 
病理 变化 不 一 ,毛细 血管 及 没有 弹力 纤维 和 肌 
层 的 小 静脉 扩张 , 毛细 血管 周围 的 间 质 组 织 损 


z. 

眼 部 特征 : 

1. 异物 感 ， 验 结膜 可 见 星 形成 花瓣 状 的 
血管 瘤 ， 可 合并 有 出 血 。 球 结膜 则 很 少见 。 

2. 间歇 性 丝 状 角膜 炎 . 

3. ARRE., P REH hi 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 和 粘膜 可 见 广泛 的 1~4 毫米 大 
小 鲜红 色 或 紫红 色 斑 痣 样 皮疹 .病变 最 初 为 扁 
平 状 更 皮疹 ， 逐 渐 隆 起 而 形成 丘疹 。 无 痛 痒 ， 
RESER. TRAR MARR, 血管 蜘蛛 
姜 或 网 状 毛细 血管 扩张 性 皮疹 压 之 不 能 褪色 ， 
皮疹 分 布 疏 密 不 均 , 尤 以 上 半身 偏 多 , 其 顺序 
为 〈 从 密集 到 稀疏 ): 鼻腔 、 颜面 、 舌 粘膜 、 口 
层 粘 膜 、 口腔 粘 膜 、 手指 、 上 半身 躯干 、 手 党 
及 手背 、 上 肢 、 甲 床 、 瞪 结 膜 、 足 路 趾 、 耳 廓 、 
FÆL FEIET. 

2. BARMATE. OE. FAR 
血 ， 胃 肠 道 出 血 〈 哎 血 、 便 血 )、 咯 血 、 血 尿 、 
任何 年 龄 的 患者 均 出 现 贫血 征象 。 

3 NEA DÆ AN HARE, ME 
吸 困 难 及 吸 气 时 有 血管 性 杂音 。 

4. 头痛、 眩晕、 感觉 障碍 , 个 别 病例 有 肝 
HK. 

治疗 : 

1. 对 症 治疗 ， 止 血 及 纠正 贫血 ， 

2. 如 有 肺动脉 瘤 时 ， 可 由 胸 外 科 手 术 治 
疗 。 


Renofacial 综合 征 


译名 ， 肾 脏 一 面部 综合 征 

概要 :本 征 主要 特点 为 面部 畏 形 及 肾脏 发 
育 不 全 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 人 认为 系 某 些 染 
色 体 畸变 或 亲 乱 ， 但 染色 体 分 析 未 能 证 实 。 

眼 部 特征 ， 双 眼眶 距 过 宽 ， 内 紫 装 皮 。 

全 身 特征 : 

1. 面部 畸形 , 双 耳 大 而 低位 ,下颌 明显 发 
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育 不 良 ， 鼻 根 低 平 而 宽 。 
2 肾 缺 失 畸 形 或 发 育 不 良 。 
治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Retinal Tapetal-Like 
Reflex 综合 征 


译名 : 视网膜 毯 样 反光 综合 征 

别名 : OBH GRE: OHR 
底 综合 征 ; OBH BI: 先天 性 眼底 
反光 增强 综合 征 。 

概要 ; 本 征 根据 眼底 的 临床 症状 而 命名 ， 
是 一 种 少见 的 先天 遗传 疾病 ,临床 表现 类 似 花 
毯 样 视网膜 变性 , Falls 和 Cotterman 曾 报告 一 
家 族 中 女性 为 视网膜 穗 样 反光 ,男性 呈 典 型 的 
视网膜 色素 变性 。 发 病 有 家 族 性 。 

病因 病理 : 原因 不 明 , PERE, FA 
为 系 先天 性 发 育 异常 , 可 能 由 于 Bruch 膜 退 行 
性 变 , 增 厚 而 表面 粗 烽 ,反光 增加 所 致 ,病变 
主要 在 视网膜 色素 层 。 

腿 部 特征 ， 

1. 中 心 视力 和 周边 视力 均 为 正常 ， 但 在 
视野 中 可 有 环形 暗 点 。 

2 眼底 后 极 部 有 淡 绿 色 金属 样 反 光 ， 直 
径 约 6p? 大 小 。 眼 底 反光 似 猫眼 状 绿色 。 

3. 黄斑 区 与 视 乳 头 周围 有 小 的 斑点 样 反 
光 , 有 深 在 的 脉络 膜 纳 亮 班 ,使 眼底 旦 花 千 样 ， 
同时 伴 有 色素 性 视网膜 炎 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 ,无 特殊 疗法 。 


Retinodialysis-Deafness 
-Skeletal Dysplasia 综合 征 


译名 :视网膜 剥离 一 耳 营 一 骨 发 育 不 良 综 
合 征 
HÆ GRETE ABE HEG 


| 


合 征 

概要 : 本 征 主要 特征 为 耳 莹 、 骨 发 育 异常 
及 视网膜 脱离 。 

病因 病理 :病因 不 明 ， 染 色 体 核 型 正常 。 

眼 部 特征 : 常 在 出 生 后 一 年 内 发 生 视网膜 
脱离 ， 视 力 严重 降低 ， 最 终 完全 失明 。 

全 身 特征 : 

1. DUER, 6 一 12 岁 时 发 生 , 程度 不 
等 ， 以 高 频率 部 分 损失 显著 。 

2. 骨 发 育 异常 ， 包 括 长 骨 骨 骨 部 和 骨干 
端 扁平 ， SAKAM. BE. VER 
F. HEEN: AAEE, RAMS, WE 
随 年 龄 增长 而 逐渐 加 重 。 

3.X 片 示 正 常 骨 小 梁 组 织 消 失 , 呈 毛 玻璃 
样 模糊 不 清 。 

治疗 : 对 症 处 理 


Reye 综合 征 


译名 : 埃 氏 综合 征 

别名 : 脑病 合并 内 胜 脂 肪 变性 综合 征 ; 
名 急性 脑病 综合 征 ，@ 肝 变性 一 脑病 综合 征 。 

概要 : 1963 年 Reye 等 报道 了 21 例 小 儿 
患者 , 主要 特征 为 神经 精神 症状 、 发 热 及 时 功 
能 异常 。 急 性 发 病 ， 多 见于 6 个 月 至 10 岁 的 
小 儿 。 

病因 病理 ， 病 因 不 明 ， 可 能 与 病毒 感染 
(包括 疱疹 病毒 、 腺 病毒 、 鼻 病毒 、ECHO 病 
毒 、 流 感 病毒 B 型 及 水 辣 病 毒 等 )、 中 毒 、 过 
敏 及 代谢 障碍 有 关 。 病 理 见 脂肪 肝 ， 脑 、 肾 、 
胰腺 、 心脏 等 处 有 脂肪 沉积 , 脑 水 肿 , 大 脑 核 ， 
小 脑 皮层 , 脑 于 等 有 广泛 的 神经 细胞 缺 血性 改 
变 ， 偶 见 皮肤 有 坏死 性 改变 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 下 降 , KER, 斜视 ( 系 由 动 眼神 
经 不 全 麻痹 引起 )， 复 视 。 

2. 瞳孔 散 大 , 对 光 反 应 迟钝 或 消失 , 视 乳 
头 水 肿 。 

全 身 特征 : 


眼 综合 征 
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1. 半数 患者 有 轻 度 上 呼吸 道 感染 或 胃 肠 | 
炎 样 前 驱 症状 , 继 之 突然 出 现 神经 症状 , 疾 繁 | 
呕吐 伴 以 剧烈 头痛 ， 发 烧 ， 精 神 错乱 ， 诊 去 ,| 
KARER SK. 

2. 肌 张 力 减 退 ， 肘 部 届 曲 。 

3 代谢 性 酸 中 毒 的 症状 , 深 大 呼吸 , 血压 
下 降 ， 少 尿 ， 低 血糖 。 

4 肝 肿 大 ， 肝 功 异 常 血清 转氨酶 升 高 ， 
肝 活 检 显 示 肝 细胞 内 大 量 脂肪 滴 。 但 无 黄牌 。 
血 钾 升 高 ， 尿 酮 体 阳性 。 

MIF: 

LX FRK MA EGET RTF 
降低 颅 内 压 及 利尿 治疗 ， 但 禁用 尿素 。 

2. 纠正 酸 碱 代谢 紊乱 ， 维 持 水 电解 质 代 
谢 平衡 。 

3, 眼科 对 症 治疗 。 


Riddoch 综合 征 


译名 : 利多 克 综 合 征 

别名 : 四 视 定向 障碍 综合 征 工 型 ; 四 视觉 | 
定向 障碍 综合 征 ; 图 视觉 失 定向 力 综合 征 开 
型 。 

概要 : 1917 年 Riddoch 报道 本 病 , 主要 特 
征 为 视野 缺损 ， 体 位 定位 感觉 和 触觉 丧失 。 

病因 病理 : 由 于 单 侧 顶 叶 或 顶 叶 的 缘 上 回 
和 角 回 的 病变 所 致 ， 如 肿瘤 外 伤 、 感 染 等 。 

眼 部 特征 : 

1. 中 心 视力 无 障碍 , 视野 缺损 (患者 自己 
无 感觉 )， 同 侧 偏 盲 时 可 有 视 定向 障碍 。 

2. 健 侧 眼 能 固 视 对 侧 视 野 中 的 目标 ， 而 
病 侧 眼 则 不 能 。 

3 视力 与 实体 镜 识别 力 存 在 ， 瞳 孔 对 光 
反应 和 调节 集合 反应 正常 。 

全 身 特征 ， 当 大 脑 中 央 回 受 侵犯 时 可 产 
生 : 

1. 对 侧 肢 体 麻木 及 刺 痛感 

2. 平 稀 觉 和 体位 定向 感觉 衫 失 。 

3. 触觉 辨别 力 消失 。 


4. CT 扫描 或 核磁 共振 检查 有 助 诊断 。 
治疗 : 对症 处 理 ， 病 因 治 疗 。 


Riley-Day 综合 征 


译名 : 里 一 戴 综合 征 

别名 : 四 家 族 性 植物 神经 失调 综合 征 ; D 
家 族 性 自主 障碍 ;@@ 家 族 性 神经 机 能 障碍 综合 
征 ; @ 先 天 性 痛觉 缺失 ; @ 先 天 性 家 族 性 植物 
神经 机 能 障碍 ; @ 中 枢 性 自主 功能 障碍 。 

概要 : 1949 年 Riley 报道 本 征 , 为 一 种 少 
见 的 家 族 性 疾病 , 主要 特征 为 特 发 性 直立 性 低 
血压 , 周期 性 呕吐 及 眼 部 病变 , 多 见于 犹太 儿 
童 。 

病因 病理 ， 可 能 为 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
1967 年 Mckasick 认为 是 儿 茶 酚 胺 的 代谢 紊 
乱 所 致 ,同年 Morcs 分 析 患 儿 父母 尿 中 排出 的 
香草 酰 扁桃 酸 低 于 正常 人 ,并 以 此 鉴定 基因 的 
带 者 . 植物 神经 节 发 育 不 良和 细胞 学 改变 , 丘 
脑 下 部 和 脑 干 有 细胞 学 改变 。 

眼 部 特征 : 先天 性 无 泪腺 或 泪液 减 少 , R 
HEH PUER, 届 光 参差 ， 上 了 瞪 下 垂 ， 角 
膜 知觉 碱 退 , 常 并 发 神经 麻痹 性 角膜 炎 。 干 燥 
性 角膜 炎 . 角膜 溃疡 ,角膜 变性 ,瞳孔 括约肌 
KAKE MILK» 青光眼 ,视网膜 血管 
Bit. 

全 身 特征 : 

1. 患 儿 生 后 不 久 , 即 有 哺乳 障碍 , 并 发 生 
吐 乳 , 对 痛觉 不 敏感 ， 舌 曹 状 乳 头 萎缩 ,味觉 
缺乏 , 约 半数 患者 有 舌 粘膜 溃疡 , 吞咽 和 构 音 
障碍 。 

2. 情绪 不 稳定 , 多 汗 , 皮肤 潮红 , 指 由 端 
紫绀 。 周 期 性 呕吐 ， 腹 泻 、 便 秘 ， 吞 咽 困难 。 
暂时 性 高 血压 及 体位 性 低 血 压 ,肌肉 活动 不 协 
调 , 深 部 腿 反 射 消失 或 减退 ,Romberg 征 阳性 。 

3. 常 有 肺 部 感染 和 不 明 原因 的 不 稳定 性 
RR. DK HETER. 

4 生长 发 育 迟 缓 , 智力 正常 或 稍 有 减退 ， 
WEWE, KIERS DES AF 
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发 性 骨折 , 甲状 旁 腺 机 能 低下 , 还 可 有 神经 性 | 
关节 病 。 | 

5. 药物 试验 有 特征 性 反应 ， 如 注射 组 织 | 
胺 皮肤 不 出 现 潮红 ,注射 甲 基 胆 礁 和 去 氧 肾 上 | 
腺 案 可 出 现 兴奋 , 甲 基 胆 奏 渍 人 结膜 压 , 可 引 
EAR. 

6. 尿 液 中 高 香草 酸 及 香草 扁桃 酸 比值 增 | 
高 。 

治疗 ， 对 症 处 理 。 


Rochon-Duvigneaud 综合 征 


译名 : 罗 一 杜 综合 征 

WE: DE LARGE @ 疼 痛 性 眼 肌 麻 
兽性 综合 征 ; GRochon-Duvigneaud 感觉 运动 
性 眼 肌 麻 癣 综合 征 ;@Rollet 综合 征 。 

概要 ， 1858 年 Hirschfeld 首先 描述 本 病 ， 
1896 年 Rochon 和 Duvigneaud 确定 此 征 为 眶 
上 裂 附近 病变 所 引起 ,特点 为 眼球 突出 合并 有 
下 、N 、V 和 VI 颅 神经 眼 支 的 麻痹 。 

病因 病理 : 主要 为 侵犯 眶 上 裂 的 病变 , 如 
炎症 、 外 伤 、 肿 瘤 均 可 引起 本 病 ， 此 外 ， 颅 底 
骨折 和 颈 内 动脉 瘤 、 梅 毒 、 结 核 均 可 引起 三 又 
神经 眼 支 及 眼球 运动 神经 的 损害 . 

RERE: 

1. ERT» 眼球 固定 , 眼 瞪 水 肿 , 眼球 
突出 , 眶 后 疼痛 ， 眼 球 向 各 方向 运动 受 限 ， 瞳 
孔 散 大 ， 直 接 对 光 反应 消失 ， 同 时 出 现 复 视 ， 
结膜 、 角 膜 感觉 消失 ， 神 经 麻痹 性 角膜 炎 。 

2 视力 减退 ， 眼 底 可 见 视神经 炎 或 视 乳 
头 水 肿 ， 眼 底 静 脉 及 眼前 部 静脉 怒 张 , 视神经 
ÆR. 

全 身 特征 : 

1. Wi MR EE A ERKAM 
区 疼痛 ， 麻 木 或 感觉 过 敏 。 

2. X H, CT 扫描 、 眼 B 超 等 对 诊断 有 
一 定 帮助 。 

治疗 : 病因 及 对 症 治疗 。 


Rollet 综合 征 


译名 : 罗 利 特 综合 征 

别名 : DÆRGATE DER ABS 
合 征 ; @ 眶 上 裂 视 神经 孔 综合 征 ; 四 眼眶 尖 一 
RRRA: @@ 眼 眶 综合 征 ; OMERA: 
回 蝶 骨 裂 视神经 管 综合 征 。 

概要 : 1865 年 Rollet 首先 报道 之 后 ，De- 
jean 将 其 分 为 四 型 : ( 1 ) 完全 型 : 病变 波及 第 
IE 至 第 由 颅 神经 和 交感 神经 纤维 ;〈 工 ) 病变 
仅 局 腿 蝶 骨 裂 ， 对 视神经 无 影响 ， C) NA 
第 王 、N 及 第 W 颅 神经 受累 ，(N ) 少数 颅 神 
经 病变 。 本 征 主要 表现 与 眶 上 和 裂 综 合 征 相似 ， 
不 同 之 处 是 本 病 伴 有 视神经 损害 。 

病因 病理 : 主要 由 于 视神经 、 三叉 神 经 及 
动 眼神 经 受 损 所 致 .引起 上 述 神经 受 侵 的 有 肿 
Å MR BOM KE. IMG. 

眼 部 特征 : 

1. 视力 下 降 , 上 险 下 垂 , 复 视 , 眼球 突出 ， 
眼球 运动 受 限 。 角膜 知觉 消失 , 瞳孔 对 光 和 调 
节 反 射 消失 。 

2 视 乳 头 水 肿 ， 视 神经 炎 ， 视 神经 萎缩 ， 
眶 后 部 疼痛 。 

全 身 特征 : MR EE ARRAMAT 
区 疼痛 、 感 觉 障碍 及 过 敏 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 病因 治疗 抗生素 药物 
或 手术 。 


Romberg 综合 征 


译名 : 罗 波 哥 综 合 征 

别名 : OFTERE AE: Ot 
行 性 偏 侧面 部 萎缩 综合 征 ;@@ 进 行 性 颜面 半 侧 
萎缩 综合 征 ;@ 进 行 性 板 层 发 育 不 良 综合 征 ; 
ORTEN: @ 偏 侧面 部 萎缩 综合 征 ; DN 
MÆ KE: © Parry-Romberg 综合 征 ; O 
Romberg 病 ; 四 Romberg 进行 性 面部 半 侧 萎 


眼 综合 征 


概要 :1925 年 Parrg 报告 一 例 一 侧 颜面 萎 
缩 病 例 ，1846 年 Romberg 加 以 论证 ， 故 命名 
为 Romberg 病 或 Party-Romberg 综合 征 。 
1870 年 Biot 与 Land 认为 本 证 和 硬 皮 病 有 一 
定 关系 , 并 将 本 征 命名 为 “进行 性 颜面 半 侧 萎 
ME”. 国内 罗 文彬 于 1955 年 首 报 。 特点 是 半 
侧面 部 的 所 有 组 织 进行 性 萎缩 ,本 病 多 侵犯 女 
性 ， 并 多 在 25 岁 以 前 发 病 ， 缓 慢 发 展 数 年 后 
而 静止 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 外 显 率 较 低 
的 常 染 色 体 显 性 遗传 ,有 人 认为 与 神经 系统 发 
育 障 碍 及 中 胚层 发 育 不 全 有 关 ，1962 年 
Crikelair 等 曾 报告 本 征 发 生 于 外 伤 后 , 也 有 人 
提 到 与 硬 皮 病 有 关 。 

眼 部 特征 ; 

1. 鼻 侧 眉毛 缺 如 及 脱落 ， 由 于 病变 侧 皮 
肤 、 肌 肉 、 骨 胎 的 进行 性 萎缩 , 致使 F 输 下 垂 ， 
外 紫 部 低 ， 又 因 有 了 眶 内 脂肪 缺乏 而 致 眼球 内 
陷 。 泪 小 管 阻塞 , 眼 瞪 闭 合 不 全 ， RAURA 
或 不 全 麻痹 。 

2. 神经 麻痹 性 角膜 炎 ， 个 别 病例 有 Ar- 
gyll-Robertson 瞳孔 ,虹膜 炎 ， 虹 膜 睫 状 体 炎 ， 
虹膜 异 色 。 白内障 ， 视 乳头 水 肿 ， 脉 络 膜 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 可 先 有 下 颌 或 面 类 部 的 轻微 感觉 障碍 
或 疼痛 ,逐渐 发 展 为 患 侧面 部 皮下 组 织 与 脂肪 
组 织 萎缩 , 有 时 肌肉 、 骨 骼 也 有 萎缩 。 严 重 者 
病变 可 超过 面部 及 中 线 , 而 波及 颈 部 , 甚至 使 
整个 半身 发 生 萎缩 。 

2. 三 叉 神经 痛 或 三 又 神经 麻痹 , MLM. 
MARR, ER (包括 眉毛 、 睫 毛 ) 脱落 及 变 
灰 ， 患 侧面 部 无 汗 。 白 斑 病 。 

3. 面瘫, 面部 痉挛 , 感觉 迟钝 ,晚期 出 现 
WARE MEKE. 

4. 约 50% 病 例 脑 电 图 旦 阵 发 性 异常 。 

治疗 : 

对 症 处 理 ， 无 特殊 疗法 ， 本 征 有 自 限 性 。 
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Rosenthal-Kloepfer 综合 征 


译名 ， 罗 一 克 综合 征 

别名 : 回 状 头皮 综合 征 

概要 :主要 特征 为 头面 部 皮肤 回 状 沟 样 改 
变 , 肢 端 肥大 症 及 角膜 病变 , 婴 幼 儿 期 即 发 病 ， 
单 侧 或 双 侧 发 生 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 角膜 白斑 , 起 初 为 角膜 浅 层 出 
现 灰白 色 实质 性 浸润 ,逐渐 发 展 为 致密 较 厚 的 
混浊 而 致 视力 显著 减退 。 

全 身 特征 : 

1. 外 上 眶 缘 额 骨 呈 角 样 突出 头 、 面 部 皮 
肤 出 现 回 状 沟 纹样 改变 或 过 度 增生 。 

2. 肢 端 肥大 症 ， 骨 骼 增 厚 ， 下 颌 突出 。 

3. 掌 纹 异 常 。 

治疗 :对 症 处 理 。 


Ross 综合 征 


译名 : 罗斯 综合 征 

别名 :人 进行 性 选择 性 发 汗 失 神经 支配 综 
合 征 ; @Holmes-Adie 节 段 性 少 汗 综合 征 。 

概要 : 1959 年 Ross 报道 本 病 ， 主 要 特征 
是 瞳孔 强直 症 伴 有 节 段 性 少 汗 ， 即 少 汗 与 
Holmes— Adie 综合 征 并 存 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 有 人 认为 皮肤 无 汗 
可 能 由 于 受 胆 奏 作用 的 交感 神经 节 后 纤维 发 
生 障 碍 所 致 。 

眼 部 特征 ， 强直 性 瞳孔 。 

全 身 特征 : 

1. 局 限 性 少 汗 症 ， 可 发 展 至 无 汗 。 

2. 深部 腿 反射 减退 或 消失 。 

治疗 : 无 特效 疗法 。 


Roth-Bielschowsky 综合 征 


译名 : 罗 一 比 综合 征 
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别名 : OHR AE: OBER | 层 和 中 胚层 发 育 不 全 。 


SURRE. 

概要 :主要 表现 为 双眼 向 一 个 方向 的 随意 
联合 运动 麻痹 。 

病因 病理 :本 征 是 因 基底 节 或 项 盖 的 病变 
而 引起 。 i 

眼 部 特征 ;有 单一 方向 的 侧 向 注视 完全 麻 
AG 出 现 异常 型 的 前 庭 性 眼球 震 额 , 向 麻痹 侧 
的 眼角 快 相 消失 , 而 慢 相 仍 存在 ， 刺激 一 侧耳 
迷路 , 可 导致 眼 向 麻 痒 侧 之 对 侧 偏 斜 。 刺激 另 
一 侧 迷 路 ， 则 可 导致 眼球 偏向 麻痹 侧 。 

全 身 特征 ， 有 时 合并 失 读 症 。 

治疗 ， 对 症 治疗 ， 预 后 取决 于 病因 。 


Rothmund-Thomson 综合 征 


译名 ， 罗 一 汤 综合 征 

别名 : @ 皮 肤 损害 白内障 ! 型 综合 征 ; @ 
皮肤 异 色 病 一 青年 白内障 综合 征 ;@@ 先 天 性 皮 
肤 异 色 症 ;名 先天 性 皮肤 异 色 病 及 青年 性 白 内 
障 综合 征 ; OK BEER OM: OH 
内 障 一 毛细 血管 扩张 症 一 色素 沉着 综合 征 ;@ 
外 胚层 综合 征 ;@ 涉 及 骨骼 的 外 胚层 和 中 胚层 
发 育 不 全 ;@ 罗 思 蒙 德 先 天 性 血管 获 缩 性 皮肤 
异 色 症 ; 四 Bloch-Stauffer 综合 征 ; DRoth- 
mund 综合 征 ; (ØRothmund-Thomson 先天 性 
皮肤 异 色 症 ; 四 Thomson 综合 征 ; Thomson- 
Rothmund 综合 征 。 

-概要 ，1868 年 Rothmund 曾 描述 数 个 串 
白内障 和 特殊 皮 损 的 儿童 。1923 年 Thomson 
描述 了 一 家 姐妹 俩 息 有 先天 性 皮肤 异 色 病 ,但 
无 白内障 , 因 皮 肤 活检 显示 角 化 过 度 , 其 变化 
和 Rothmund 描述 的 相同 ， 故 命名 为 Roth- 
mund-Thomson 综合 征 ; 此 病 较 为 少见 ， 主 要 
特征 为 毛细 血管 扩张 ,皮肤 色素 沉着 和 双眼 先 
天 性 白内障 。 女性 约 占 70%, 常 有 双亲 血缘 联 
姻 史 。 

病因 病理 : 病因 未 明 。 为 一 种 少见 的 家 族 
性 常 染 色 体 隐 性 遗传 的 皮肤 病变 ,可 能 为 外 胚 


眼 部 特征 : 

1. DUBBET FL BU ARE 
睫毛 与 眉毛 稀少 或 缺 如 , Bi. ABA (Å 
w). 

2. 约 50% 患 者 在 4 一 6 岁 时 出 现 双 侧 性 
白内障 (为 前 囊 性 、 绕 核 型 、 或 后 极 星 状 )， 虹 
膜 中 胚层 消失 及 Schwalbe 氏 线 明显 。 

3. 视神经 乳头 倾斜 ， 视 网 膜 色 素 沉着 过 
E. 

全 身 特征 : 

1. 皮 损 于 出 生 时 即 可 出 现 ， 但 常 于 生 后 
3 一 6 个 月 发 病 、 初 起 于 面部 两 类 ， 尔 后 延 及 
耳 、 四 肢 、 恬 部 ， 最 后 波及 全 身 。 皮 损 开始 表 


| 现 为 粉红 色 、 水 肿 性 斑 片 ,后 呈 大 理 石 样 外 观 ， 


局 部 可 见 点 状 皮肤 雁 缩 ,棕色 网 状 或 斑 状 色素 
沉着 , 毛细 血管 扩张 . 皮 损 在 生 后 一 年 星 进行 
性 ， 以 后 可 静止 . 约 1/3 WARE a 
发 生 大 泡 及 角 化 病 。 

2. 男性 性 机 能 减退 , 女性 月 经 少 或 闭经 ， 
内 分 泌 订 乱 ， 约 1/3 病人 血液 中 维生素 A 降 
低 , 约 有 1/4 患者 指甲 板 变 小 、 粗 糙 ， AA 
AMER, FEBRA. 

4. 小 脑 和 智力 发 育 迟 缓 , 身材 矮小 , 小 颅 
畸形 , 鼻梁 扩大 且 凹 陷 , 牙齿 畸形 。 毛 发 稀少 ， 
有 时 为 全 秃 , 手指 ( 趾 ) 骨 末 端 变 短 或 骨骼 缺 
损 改 变 。 

治疗 : 对 症 治疗 ， 局 部 涂 用 5% 二 氧化 钛 
KE, 白内障 可 行 手术 摘除 , 皮肤 对 光线 敏感 
者 应 避 光 和 使 用 防 光 剂 。 


Roussy-Levy 综合 征 


译名 : 罗 一 莱 综合 征 

别名 : 四 遗传 性 共 济 失 调 一 肌 萎 缩 综合 
征 ; @ 遗 传 性 共 济 失调 伴 肌 内 萎缩 综合 征 ; O 
BREER ERINA KE. 

概要 : 1926 4 Rouss 和 Levy 报道 本 病 ， 
主要 特征 为 共 济 失调 , 手 部 及 下 肢 肌肉 进行 性 


眼 综合 征 
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ÆR ERTEØL. 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 ， 
家 族 性 遗传 病 ， 有 人 认为 系 Friedreich 共 济 失 
VAERE FE LAG RUG EE. 

眼 部 特征 ， 斜视、 瞳孔 强 直 ， 白 内 障 。 

全 身 特征 : 

1. RØR ERE. 

2 共 济 失调 , 行走 困难 , 步 态 失调 , FU 
调运 动 障碍 ， 动 作 笨拙 。 

3. 进行 性 肌肉 萎缩 , 尤 以 远 端 为 著 , 弓形 
Æ FEED. 

4. RANER. EREHE FEE 
H. RM. 

治疗 : 

1. 主要 为 神经 内 科 治 疗 。 

2. TEGER: EAT FRA 
除 。 


Rubinstein-Taybi 综合 征 


译名 ， 拉 一 塔 综合 征 

别名 : DREKK TE OR 
HAMMRREE OE BL RAE: 
图 阔 指 综合 征 。 

概要 ,1963 年 Rubinstein 和 Taybi 报道 本 
征 ， 较 罕见 ， 主 要 特点 为 精神 迟钝 ， 面 部 及 四 
肢 异 常 。 发 病 无 性 别 差 别 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 学 者 认为 与 先天 
性 代谢 异常 和 染色 体 畸 变 有 关 , 旺 多 基因 或 多 
因子 遗传 。 

眼 部 特征 : 

1 倒 蒙古 型 斜 险 裂 占 89% AMBER d 
58%， 届 光 异 常 占 55%, 近视 或 远视 、 斜 视 占 
72%, WAETH KEE MAS. 

2. 小 角膜 , 多 瞳孔 , FER HARARE. 

3. 少见 的 有 眼 距 增 宽 , 眼球 内 陷 , 眼球 震 
MG LETE MEG ATA SE 
膜 缺损 ， 白 内 障 。 

全 身 特征 : 


1. 侏儒 精神 发 育 不 全 , 运动 迟缓, 步 态 
及 体位 异常 。 深 部 腿 反 射 亢进 ， 吞 咽 困 难 。 

2. 面部 异常 , 前 额 部 血管 瘤 , 耳 大 小 、 位 
置 及 形态 异常 , KAR, AH AEK NBI. 
上 颌 骨 发 育 不 全 。 

3. KI BR VIRKE, 关节 松弛 ， 
关节 过 度 届 曲 ， 多 发 性 骨骼 异常 。 

4 皮 纹 异常 ， 躯 干 及 四 肢 多 毛 ， 焰 色 姜 。 

5. 心脏 异常 , 肾 缺损 隐秘、 呼吸 道 及 泌 
尿 系 感染 . 

6. 约 33% 表 现 脑 电 图 异常 。 

7.X IL KFK ARER M 
白 角 低 。 

治疗 : 

1. 对 症 处 理 。 

2 MATER ET BSE. 

3. 如 并 发 白内障 可 行 手术 摘除 。 


Rud 综合 征 


别名 : 侏 颂 一 鱼鳞 癣 样 红 皮 症 一 智力 缺陷 
综合 征 。 

概要 :1927 年 Rud 报道 本 征 ,主要 特点 为 
ÆRE SOMA RET. 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 常 染色 体 显 
性 遗传 有 学 者 认为 同 外 胚层 发 育 不 全 及 垂体 
功能 不 足 有 关 . 脑 组 织 病理 学 研究 证 实 有 神经 
细胞 发 育 不 成 熟 及 明显 的 少 突 胶 质 细胞 增多 。 

眼 部 特征 : 瞪 外 翻 , 暴露 性 角膜 炎 及 角膜 
营养 不 良 。 视 网 膜 色素 变性 。 

全 身 特征 : 

LTE MER, MINKE PG. 

2. 侏儒 (体态 幼稚 型 ), 智力 低下 , 痴呆 ， 
MA FREAR. 

3. 高 血色 素 巨 细胞 性 贫血 。 

治疗 : 对 症 治疗 , 维生素 B 族 药物 。 如 发 
生 角 膜 炎 可 用 抗生素 眼 液 点 眼 , 瞪 外 翻 可 手术 
FE. 
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Russell 综合 征 


别名 : 中 机 儿 消瘦 综合 征 ; 加 婴儿 间 脑 综 
合 征 ;，@@ 饿 虚 综合 征 。 

概要 : 1951 年 Russell 报道 本 病 ， 主 要 特 
征 为 极度 消瘦 , 恶 病 质 时 表现 身体 活跃 及 过 度 
活动 。 一 般 生 后 3 个 月 至 2 年 发 病 。 

病因 病理 ， 多 由 第 三 脑室 底部 肿瘤 所 引 
起 。 最 常见 的 病变 是 下 丘脑 前 部 的 星 形 细胞 
瘤 , 视 交叉 肿瘤 、 小 脑 中 央 星 状 细胞 瘤 亦 可 致 
发 本 病 。 

眼 部 特征 : 视力 减退 或 失明 , MEREM 
å 50%, 和 常 振 水 平 性 、 垂直 性 或 旋转 性 , 而 且 
常常 是 首先 出 现 的 神经 系统 症状 。 同 侧 偏 育 ， 
REEM, MALERM WALEN. 
MA FR). 

全 身 特征 : 

1. 全 身 性 极度 消瘦 ， 然 而 却 常常 表现 精 
神 欣 快 ， 动 作 过 多 ， 食 和 欲 亢进 。 


2. RERE, OR EG, EET AR | 


BED, RREK. 

3. 呕吐 ， 低 血糖 ， 烦 躁 不 安 ， 过 度 出 汗 ， 
低 血压 或 高 血压 。 

4 偶 见 小 脑 及 椎 体 束 征 状 。 

5.X 线 检查 前 床 突 骨 质 有 破坏 , 侧 位 片 可 
见 蝶 鞍 呈 “J" 形 ,脑室 造影 显示 第 三 脑室 损害 。 

治疗 : 放射 治疗 或 手术 ， 预 后 不 良 。 


Sabin-Feldman 综合 征 


别名 : @ 脑 损害 一 脉络 膜 视网膜 病 综合 
征 ; @ 假 性 弓形 体 病 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特点 是 发 育 迟 缓 , 小 脑 畸 
形 及 钙化 ,。 婴儿 早期 发 病 。 有 报道 脉络 膜 视 网 
膜 病 变 伴 有 阳性 试验 者 90% 有 大 脑 钙 沉着 ， 
而 合并 有 阴性 试验 者 仅 出 现 5% 有 大 脑 钙 沉 
着 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 临床 征象 与 弓形 体 


病 相似 ,但 弓形 体 染色 和 补体 结合 试验 均 为 阴 
性 . 查 不 到 弓形 体 抗体 , 脑 部 发 育 缺 陷 较 坏死 
性 、 破 坏 性 病变 更 明显 , 镜 检 与 弓形 体 病 相似 。 

眼 部 特征 : 但 见 小 眼球 、 斜视 、 瞳孔 固定 、 
小 角膜 、 晶体 后 圆锥 及 视神经 萎缩 。 脉络膜 视 
网 膜 炎 及 视神经 萎缩 ， 视 网 膜 小 血管 退行 性 
变 。 

全 身 特征 : 

1. 脑 小 畸形 ， 侦 见 脑 积 水 ， 大脑 钙 沉着 。 

2. 发 育 迟 缓 , 可 有 各 种 神经 症状 , 常见 有 
惊厥 且 反 复发 作 。 

3. 头颅 X 片 可 见 脑 部 有 散在 性 钙化 灶 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 无 特效 疗法 ， 为 致死 性 
疾病 。 


Salzmann 综合 征 


译名 : 萨 耳 茨 曼 综合 征 
别名 : @ 结 节 性 角膜 营养 不 良 综合 征 ; © 
Salzmarnn 小 结 节 状 角膜 营养 不 良 ; @Salzm- 
mn 结 节 性 角膜 营养 不 良 。 
概要 :本 征 主要 特点 是 角膜 旦 小 结 节 性 混 
W, 且 出 现 新 生 血管 单 侧 或 双 侧 发 病 , 见于 任 
何 年 龄 的 角膜 病 ， 女 性 多 见 。 
病因 病理 主要 是 小 泡 性 角膜 炎 或 沙眼 的 
并 发 症 , 病理 见 上 皮层 及 前 弹力 层 变性 。 角膜 
结 节 性 萎缩 。 
眼 部 特征 : 
1. 视力 损害 ， 眼 痛 。 角 膜 新 生 血 管 。 
2. 角膜 旁 中 央 出 可 见 数 个 小 王 块 状 混 
， 逐 渐 融 合成 片 状 ， 且 有 新 生 血管 出 现 。 
全 身 特征 :无 特殊 表现 。 
治疗 ， 病程 缓慢 ， 可 行 板 层 角膜 移植 术 。 


Sander 综合 征 
译名 : 赛 德 综合 征 


别名 : 加 流行 性 角膜 结膜 炎 〈 epidemic 
Keratoconjunctivitis) ; 加 流行 性 结膜 角膜 炎 ; 


会: 
合 
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BER HEER: 四 粘膜 性 角膜 炎 ; @) 船 坞 性 
结膜 炎 ;@ 造 船厂 结膜 炎 ;@ 〇 船坞 角膜 结膜 炎 。 

概要 : 1938 年 德国 一 个 造船 厂 发 现 流行 
此 病 , 以 后 逐渐 墓 延 至 世界 各 地 。 主要 特征 为 
急性 伪 膜 性 结膜 炎 ， 头 痛 及 耳 前 淋巴 结 肿 大 ， 
双眼 先后 发 病 ， 潜 伏 期 为 一 周 左右 。 

病因 病理 : 病毒 感染 , 主要 为 腺 病毒 重型 
所 致 的 急性 流行 性 结膜 炎 . 泪 滴 涂 片 见 单 核 细 
胞 。 

眼 部 特征 : 

1. #9, 流泪 , 患 眼 痛 , 急性 滤 泡 性 或 伪 
膜 性 结膜 炎 ， 结膜 充血 , 水肿, 结膜 下 点 状 出 
血 , 穿 隆 部 结膜 滤 泡 显著 增生 ,儿童 可 有 假 膜 
形成 。 

2.8 一 14 天 后 ， 急 性 结膜 炎症 逐渐 消退 ， 
角膜 前 弹力 层 下 发 生 浅 层 点 状 灰 白色 浸润 , 直 
径 约 0. 4 一 0. 7 毫米 ， 主 要 位 于 角膜 中 央 ， 并 
集中 于 瞳孔 区 , 呈 斑 点 状 分 布 , 很 少 侵 及 角膜 
边缘 ， 虹 膜 可 有 充血 刺激 症状 。 

3. KR AA BA BENI TI GT EE 
且 常 年 不 愈 ， 视 力 可 有 一 定 程度 的 损害 。 

全 身 特征 : 

1. 耳 前 淋巴 结 肿 大 、 压 痛 。 

2. 可 伴 有 呼吸 道 症状 。 

治疗 : 主要 以 抗 病毒 药 为 主 , 辅 以 抗生素 
和 激素 ， 局 部 或 全 身 应 用 可 自发 缓解 。 


Sandifer 综合 征 


别名 : 裂孔 疝 一 斜 颈 综合 征 

概要 :本 征 主要 特点 是 头颈 的 异常 运动 合 
并 有 隔 裂 孔 疝 , 多 见于 男性 ,婴儿 期 即 有 症状 。 

病因 病理 : 原因 与 遗传 方式 尚未 明确 , 所 
有 临床 表现 可 能 与 姐 有 裂 孔 疝 的 存在 有 关 。 

REHE: 斜视 (与 斜 颈 有 关 )。 

全 身 特征 : 

1. 头 转向 一 侧 户 部 及 合并 焉 颈 ， 尤 其 在 
进食 及 阅读 时 更 明显 , 睡眠 时 则 消失 。 主要 是 
因为 隔 的 裂孔 疝 引 起 吞咽 困难 和 不 适 ,使 其 采 


取 怪 异 姿 势 以 利 食物 通过 食道 进入 胃 内 。 

2. 上 消化 道 不 适 , 疼痛 , 呕吐 ( 始 发 于 婴 
儿 时 可 持续 至 儿童 时 期 )。 

3. 由 于 营养 障碍 可 引起 小 儿 发 育 不 良 、 
虚弱 及 缺 铁 性 贫血 。 

4. 钢 餐 造影 见 食道 责 门 括约肌 弛 缓 性 消 
失 , 伴 有 显著 的 食道 扩张 , 肠 肌 有 裂孔 疝 存在 。 

治疗 ， 手术 修复 邑 裂孔 疝 后 ， 发 作 终止 ， 
异常 头 位 及 贫血 可 随 之 逐步 纠正 。 


Scaphocephaly 综合 征 


译名 : 舟 状 头 综合 征 

别名 : 舟 状 头 畸 形 综合 征 

概要 :1957 年 Kamel 报道 本 病 , 主要 特征 
是 智力 低下 , 舟 状 头 及 眼眶 变 浅 .出 生 后 即 见 ， 
发 病 有 家 族 性 , 男 多 于 女 , 眼 症状 多 在 8 岁 时 
方 稳定 。 

病因 病理 ;本 征 属于 颅 面 骨 发 育 不 全 及 原 
始 中 胚层 发 育 不 良 , 头 面部 畸形 系 由 于 矢 状 颖 
骨 性 愈合 过 早 所 致 。 

眼 部 特征 ， 

1. 跟 眶 变 浅 ， 眼 球 突出 〈 约 占 50%)， 眼 
FEN BREER. 

2 分散 性 斜视 ， 视 神经 萎缩 臻 视力 减退 
REN 〈 约 占 18%)。 无 虹膜 ， 白 内 障 ， 视 乳 
头 水 肿 。 

全 身 特征 : 

1. 舟 状 头 〈 头 部 前 后 直径 变 长 ， 横 径 缩 
短 )。 智 力 低下 ， 颅 内 压 增高 ， 常 伴 头痛 。 

2. 前 额 扁平 , 膨 弓 缺 如 , 鼻 隆 凸 .上颌 小 ， 
FAK. 

3. X 线 检查 示 颅 骨 变 薄 及 指 状 分 裂 , 视 神 
经 孔 狭小 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Schafer 综合 征 


译名 : 谢 弗 综合 征 
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S 


别名 : DEMERE AIE: OKA 
角 化 综合 征 变异 型 ; @ 手 掌 脚 底 过 度 角 化 病 。 

概要 : 1925 年 Schafer 报道 本 病 , 为 一 种 
先天 性 疾病 , 主要 特点 为 手掌 脚底 角 化 , 先天 
性 白内障 ， 身 体 矮小 ， 生 殖 机 能 不 全 。 


病因 病理 : 病因 不 明 , 为 一 种 显 性 遗传 的 


外 胚 叶 发 育 不 良 疾患 。 
眼 部 特征 : 
1. 先天 性 白内障 为 本 征 的 主要 特征 之 
2. 角膜 上 皮 有 树枝 状 及 疱疹 样 角膜 病 
变 ， 但 知觉 正常 。 
全 身 特征 : 
1. 手掌 和 脚底 角 化 障碍 , 皮肤 毛 训 角 化 。 
2, 小 头 畏 形 , 侏儒 , 精神 发 育 不 全 , 秃 发 。 
3. 生殖 腺 发 育 不 全 , 口腔 粘膜 白班 病 , 甲 
肥厚 。 
治疗 : 对 症 治疗 。 


Schilder 综合 征 


译名 : 谢 尔 德 综合 征 

别名 : DALER BEA DE 
性 脑 硬化 ; @@ 弥 散 性 轴 周 性 脑 炎 ; 图 广泛 性 脱 
RK; OSchilder 病 ; @Heubner-Schilder 综 
合 征 。 

概要 : 1912 年 Schilder 报道 本 病 , 主要 特 
征 为 皮质 盲 ， 精神 障碍 及 痉挛 性 轻 竣 , 任何 年 
龄 均 可 发 病 ， 男 性 多 见 。 

病因 病理 : 病因 未 明 ， 可 能 与 中 毒 、 感 染 
或 神经 营养 不 良 有 关 . 病 理 特征 为 大 脑 半球 白 
质 的 弥漫 性 脱 髓 鞘 变 化 , 轴 索 肿胀 、 破 裂 以 及 
变性 , 小 神经 胶 质 增生 , 血管 周围 淋巴 细胞 浸 
润 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 进行 性 减退 为 其 主要 特征 ， 最 后 
可 失明 ,主要 因 大 脑 枕 叶 白质 受 侵 引 起 的 皮质 
育 ， 也 可 出 现 同 侧 偏 盲 。 

2 视神经 受 损 , 表现 为 视神经 乳头 炎 , 球 


后 视神经 炎 、 视 神经 萎缩 , 伴 有 颅 内 压 增高 者 ， 
约 有 15 一 20% 可 产生 视 乳 头 水 肿 。 

3. 也 可 有 了 眼球 震 申 及 瞳孔 光 反 应 消失 。 
ER LER. MERE. 

全 身 特征 : 

1. 通常 有 头痛 , 呕吐 , BEE 伴 以 言语 障 
碍 , 抽 摘 , 随 着 病程 不 断 进展 , 出 现行 走 困难 ， 
进行 性 痉挛 性 瘫痪 。 肌 张力 增加 , 共 济 运动 失 
调 。 

2. PMS ZR). 

3. 精神 障碍 ,烦躁 不 安 , 无 表情 , 晚期 出 
现 痴呆 及 四 肢 竣 病 。 

4 脑 背 液 检查 压力 轻微 增高 ， 蛋 白 和 淋 
巴 细胞 轻 度 增加 ， 中 性 白细胞 消失 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 病 人 多 在 发 病 后 1 一 
2 年 死亡 。 


Schnyder 综合 征 


译名 : 施 尼 德 综合 征 

别名 : 结晶 性 角膜 营养 不 良 综合 征 ; © 
角膜 结晶 状 营养 不 良 症 ;@ 遗 传 性 角膜 结晶 状 
变性 ; OSchnyder 结晶 状 角膜 营养 不 良 。 

概要 : 1939 4 Schngder 报道 ， 本 征 主要 
特点 为 角膜 前 弹力 层 出 现 细小 结晶 状 混浊 ， 视 
HARFE. RAIRE, 且 男 女 均 可 发 
生 ， 发 病 年 龄 较 早 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 ， 
可 能 与 血 胆固醇 增高 有 密切 关系 。 病 理 检查 ， 
角膜 实质 层 或 前 弹力 层 后 可 见 有 小 针 样 结晶 
混浊 区 ， 上 皮 正 常 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 明显 减退 ， 角 膜 中 央 实 质 浅 层 或 
前 弹力 层 出 现 卵 图 形 、 环 形 细小 针 样 黄白 或 红 
绿色 结晶 混浊 , 可 向 周围 发 展 , 但 从 未 到 达 角 
膜 缘 。 

2. 角膜 上 皮 及 周围 无 结晶 病变 的 实质 层 
均 正常 ,可 伴 有 Vagt 角膜 缘 带 和 角膜 青年 环 。 

全 身 特征 ;无 特殊 表现 。 


眼 综合 征 
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治疗 ， 必 要 时 可 行 角膜 移植 术 。 
Schonenberg 综合 征 


别名 : 侏儒 一 心脏 病 综 合 征 

概要 : 1954 Æ Schonenberg 报道 本 病 , E 
要 特征 有 侏儒 ， 心 及 畸形 及 眼 部 异常 。 

病因 病理 : 病因 尚 不 清楚 ,， 有 血缘 联姻 及 
家 族 性 发 病 的 报道 。 

眼 部 特征 : ERK PIER BEE 
RFE. 

全 身 特征 ， 

1. 侏儒 表现 为 成 比例 的 全 身 短小 。 

2. 各 种 类 型 的 先天 性 心脏 病 。 

MIT: 治疗 先天 性 心 胜 病 , 眼科 可 作成 型 
手术 。 


Schultz 综合 征 


译名 : FHERR 

别名 : 四 粒 细胞 缺乏 综合 征 (Agranulocy- 
tosis Syndrome); 四 粒 细胞 缺乏 性 咽炎 ; OE 
性 白血病 ; @ 恶 性 粒 细胞 减少 综合 征 ; @ 恶 性 
中 性 白细胞 减少 症 ; @ 急 性 粒 细胞 缺乏 症 ; © 
原 发 性 粒 细胞 减少 症 。 

概要 : 本 征 主要 特点 是 寒战 、 发 热 及 白 细 
胞 减少 。 常见 于 成 年 女性 ， 男 女 比例 为 1 : 3. 
死亡 率 占 20% 一 50%。 

病因 病理 : 造血 障碍 , 可 能 是 对 某 些 化 学 
药物 过 敏 反应 ， 据 报告 离子 辐射 作为 致 病因 
率 , 抑制 骨 体 粒 细胞 形成 , 也 可 能 为 特 发 性 疾 
病 。 

眼 部 特征 ， 巩 膜 和 结膜 黄姜 ， 结 膜 出 血 ， 
视网膜 斑 块 状 出 血 。 

全 身 特征 : 

1 ERAH, ÆR, RA BR MÅ. 
全 身 痛 及 关节 肿胀 疼痛 , 不适。 粘膜 演 病 (GE 
要 在 口腔 和 咽喉 部 ) 。 

2. 晚期 常 有 严重 肺炎 及 出 血 。 


3. 实验 室 检查 : 血液 中 粒 细胞 极度 减少 
或 完全 缺 如 ,少数 显示 毒性 颗粒 以 及 细胞 核 和 
胞 浆 改 变 。 骨髓 可 有 再 生 不 良 ， 正 常 或 增生 ， 
当 骨 髓 再 生 不 良 时 ， 反 见 到 不 成 熟 的 骨 授 细 
胞 。 

治疗 : 抗生素 ,类固醇 皮 质 激素 治疗 , 眼 
科 对 症 治疗 ， 预 后 不 佳 。 


Schwartz 综合 征 


译名 : 修 瓦 效 综合 征 

概要 :1973 年 Schwartz 首先 报道 了 11 例 
孔 源 性 视网膜 脱离 伴 高 眼 压 和 色素 膜 炎 病例 ， 
随 视网膜 脱离 手术 复位 和 裂孔 封闭 ,青光眼 葡 
萄 膜 炎 也 随 之 消失 ， 现 世界 各 国 陆续 有 所 报 
道 , 国内 1989 年 孙 心 狂 亦 有 报道 。 单眼 发 病 ， 
常见 于 男性 青年 。 

病因 病理 : 确切 病因 未 明 , 多 见于 眼球 印 
挫伤 ,视网膜 下 间隙 与 前 房 形成 自由 交通 时 易 
发 生 本 病 ,其 发 病 机 理 为 视网膜 下 的 视 细胞 外 
节 盘 膜 片 脱落 ， 通 过 裂孔 而 达 前 房 , 引起 色素 
膜 炎 ,覆盖 阻塞 小 梁 网 ， 则 影响 房 水 排出 ， 导 
BODER. 只 有 视网膜 裂孔 存在 ,而 且 越 是 周 
边 部 视网膜 裂孔 越 有 可 能 发 生 本 病 , 因为 距 前 
房 越 近 , 外 节 盘 膜 越 易 到 达 前 房 , 而 后 极 部 列 
和 孔 则 不 易 发 生 本 征 . 另 外 必须 有 前 玻璃 膜 的 破 
裂孔 存在 ,只 有 这 样 才能 使 视 细胞 外 节 盘 膜 通 
过 前 玻璃 膜 裂 孔 到 达 前 房 内 ,色素 膜 炎 发 生 与 
自身 免疫 障碍 有 关 。 

眼 部 特征 : 

1. 阵 发 性 眼 压 升 高 , 早期 可 无 明显 症状 ， 
逐渐 出 现 视力 减退 、 虹 视 等 眼 压 高 的 表现 。 角 
膜 可 有 水 肿 , 眼 压 明显 升 高 时 , 前 房 内 出 现 大 
量 粘 稠 的 蛋白 性 渗 出 物 ， 房 水 流畅 系数 C 值 
减低 ， 房 角 开放 , 轻 度 房 角 后 退 。 现 已 证 实 眼 
压 升 高 为 视 细胞 外 节 脱 落 的 盘 膜 一 次 性 大 量 
进入 前 房 ， 阻 塞 小 梁 网 使 房 水 滤 出 受阻 所 致 

2. 原 发 性 视网膜 脱离 并 有 裂孔 ， 这 种 视 
网 膜 脱离 一 般 为 浅 脱离 , 呈 遍 平 状 或 球状 , 列 
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和 孔 不 易 被 发 现 , 仅 在 句 齿 缘 附 近 或 睫 状 体 平坦 
部 有 小 裂孔 存在 ， 少 数 有 视网膜 变性 。 

3. 前 葡萄 膜 炎 (主要 是 虹膜 炎 ) 前 房 内 有 
浮游 物 ， 以 灰 棕色 大 颗粒 为 主 ， 无 角 腊 后 Kp 
或 仅 有 少量 色素 性 Kp， 瞳 和 孔 无 后 粘连 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 :治疗 本 征 的 关键 在 于 手术 封闭 视 网 
膜 裂 孔 。 视网膜 复位 后 , 眼 压 即 降 至 正常 ,前 
葡萄 膜 炎 立即 消失 。 


Sea-Blue Histiocyte 综合 征 


译名 : 海蓝 色 组 织 细胞 综合 征 
概要 : 本 征 系 Niemam-Pick 综合 征 的 一 
种 良性 型 或 成 人 型 。 起 病 隐 匿 , 病程 长 , 多 见 
于 40 岁 以 下 ， 但 老年 人 也 有 发 病 者 。 
病因 病理 : 病因 不 明 。 推测 为 常 染色 体 隐 
性 遗传 的 一 种 类 脂 代谢 障碍 性 疾病 。 
眼 部 特征 : 眼底 黄斑 部 病变 , 类 似 樱 桃红 
点 。 
全 身 特征 : 
1 BERR MD LFK MA 
硬化 ，30% 的 病例 出 现 肺 部 温润 。 
2 血小板 轻 度 减少 
3, 实验 室 检查 : 轻 度 贫血 , 白细胞 、 血 小 
板 减 少 ， 骨 髓 及 脾脏 Wright 染色 可 见 胞 浆 中 
含有 粗大 的 海蓝 色 颗 粒 的 特殊 组 织 细胞 , 尿 中 
有 2、 3 一 氨基 乙 糖 酶 神经 精 氨 醇 半 乳 糖苷 和 
神经 精 磷脂 。 
治疗 对症 处 理 。 


Seckel 综合 征 


译名 : 赛 克 综合 征 

别名 : DEKAR TE: @ 小 头 综 
合 征 ; OVirchow-Seckel 综合 征 。 

概要 :1960 年 Seckel 报道 本 病 , 主要 特征 
为 身材 短小 , 颅骨 了 栈 形 及 眼 部 病变 。 出 生 时 即 
有 症状 。 


病因 病理 :病因 不 明 , 常 染 色 体 隐 性 遗传 。 
病理 检查 ， 脑 小 、 肾 脏 小 、 肝 胜 崎 形 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 , 远视 , 交替 性 斜视 ,两 眼 分 
离 过 远 ， 小 眼球 ， 水 平 性 眼球 震 富 。 

2. 双 侧 黄斑 部 缺损 , 色素 沉着 , 视 乳头 发 
育 不 全 。 

全 身 特征 : 

1. 出 生 时 体重 轻 ， 生 长 发 育 障碍 ,侏儒 ， 
智力 低下 ， 精 神 发 育 不 全 。 

2. 鸟 样 头 , ERR MGE, 面部 畸 
É, EM. FØRERE. MJÆR BØR, 


| 低位 耳 ， 牙 齿 排列 异常 ， 牙 釉质 发 育 不 全 。 


3. 胸腔 狭小 , 串珠 肋 ， 腹 部 膨胀 , 生殖 器 
畸形 。 

4. TREE BLE, HEN. 

治疗 ， 对 症 处 理 ， 对 寿命 无 影响 。 


Senior 综合 征 


译名 : 赛 尼 奥 综 合 征 

别名 :(D 肾 小 管 实质 性 肾病 一 视网膜 变性 
综合 征 ; @ 肾 小 管 间 质 性 肾病 综合 征 ; O BIN 
管 实质 性 肾病 及 视网膜 变性 ;@ 肾 病 一 毯 层 视 
网 膜 变 性 综合 征 ; Letterer-Senior-Loken 综 
合 征 。 

概要 : 1961 年 Senior 报道 本 病 ， 见 于 儿 
童 ， 成 年 前 常 因 肾 功能 衰竭 及 尿毒 症 而 死亡 。 

主要 特征 是 患 有 原 发 性 慢性 肾 小 管 一 实 
质 性 肾病 ， 合 并 Leber 毯 层 视网膜 变性 样 病 
变 。Senior 报道 一 家 庭 13 位 儿童 中 有 近 半 数 
人 患 有 肾病 合并 视网膜 营养 障碍 。 

病因 病理 : 病因 未 明 ， 家 族 性 发 病 , 可 能 
是 一 种 具有 表现 度 的 多 基因 遗传 病 。 

RERE: 进行 性 视力 减退 直至 完全 失 
明 . 要 儿 早期 即 出 现 视网膜 营养 不 良 及 进行 性 
毯 层 视网膜 变性 , 与 Leber 毯 层 视网膜 变性 难 
以 鉴别 。 

全 身 特征 : 


眼 综合 征 
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1. 原 发 性 慢性 肾 小 管 实质 性 肾病 ， 轻 度 
血尿 及 蛋白 尿 。 

2. 儿 章 早 期 有 烦 渴 、 ZR. 多 饮 , 晚期 可 
出 现 高 血压 ， 多 因 肾 功能 衰竭 而 死亡 。 

3. 智力 低下 。 

治疗 : 对 症 处 理 ， 饮 食疗 法 及 透析 疗法 ， 
视神经 网 膜 营养 药物 。 


Sezary 综合 征 


译名 : TEGE 

别名 : 恶性 皮肤 网 织 红细胞 增多 综合 
征 ; DEI. 

概要 : 1938 年 , Sezary 报道 本 病 , 主要 特 
点 为 皮肤 色素 率 乱 ， 红 皮 症 及 淋巴 腺 病变 . 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 草 样 真菌 病 的 变 
异 , 也 有 人 认为 病毒 感染 , 免疫 反应 为 其 致 病 
因素 。 

眼 部 特征 ， 

1. 眼 脸 肿胀 及 增 厚 , 险 外 翻 , 瞪 缘 炎 , 本 
毛 脱 失 。 角 结膜 炎 ， 色 素 膜 炎 。 

2 视 乳 头 水 肿 ， 视 网 膜 水 肿 。 

3. 偶 见 全 盲 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 增 厚 及 水 肿 ， 剥 脱 性 皮炎 ， 湿 疹 ， 
脓 皮 病 ,皮肤 极度 摄 摩 , 躯干 及 四 肢 皮 肤 斑纹 
样 色素 沉着 。 

2 部 分 或 完全 性 脱发 ， 指 甲 营 养 不 良 改 
变 ， 多 汗 。 

3. 浅 层 淋巴 腺 病变 。 

4 周围 血 涂 片 、 骨 髓 及 淋巴 结 中 有 单 核 
白细胞 增多 。 

MIT: 对 症 治疗 。 


Shy-Drager 综合 征 
译名 : 希 一 德 综合 征 


别名 :中 直立 性 低 血压 一 多 系统 萎缩 综合 
征 ; @ 直 立 性 低 血压 综合 征 ; @@ 直 立 性 低 血压 


综合 征 变异 型 ;@ 直 立 性 低 血 压 一 神经 病变 综 
合 征 。 

概要 : 1826 年 Piorry 最 早 发 现 并 记载 本 
征 ，1925 年 Bradbury 等 开始 注意 到 本 病 一 些 
患者 中 伴 有 许多 神经 系统 症状 。1960 年 Shy 
与 Drager 经 过 对 二 例 本 征 患 者 进行 了 严格 、 
详细 的 (其 中 1 例 经 尸检 ) 观察 与 研究 , 强调 
了 原 发 性 神经 变性 的 特点 .本 征 主要 特征 为 特 
发 性 直立 性 低 血压 伴 植物 神经 功能 障碍 .多 见 
于 40 一 60 岁 之 间 的 男性 ， 逐 渐 起 病 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 神经 系统 的 进行 性 
变性 。 AALER, BOGE AN 
脑 系统 和 植物 神经 系统 的 对 称 性 神经 原 消 失 
FURRE 

眼 部 特征 ， 视力 障碍 ， 眼 外 肌 不 全 麻痹 、 
Horner 综合 征 ， 虹 膜 萎缩 。 

全 身 特 征 : 

1. 早期 有 性 功能 不 全 : ME, EKAR, 
排尿 困难 , 也 可 有 顽固 性 的 尿 便 失 禁 症 状 。 女 
性 则 表现 疲乏 无 力 ， 怕 热 ， 了 眩晕 。 

2 后 期 出 现 直立 性 低 血压 〈 此 为 本 征 的 
首要 诊断 依据 之 一 ) ,其 表现 为 久 站 后 渐 头 尝 ， 
眼花 、 腿 软 及 突然 起 立时 发 生 程度 不 同 的 血压 


| 下 降 ， 眼 前 发 黑 ， 恶 心 、 出 汗 及 心动 过 速 ， 严 


BEATHE. FAT. 

3. 智力 低下 ， 感 觉 异 常 。 

4 其 他 尚 可 见 肌 强直 和 震 烙 联合 运动 
障碍 ,肢体 远 端 肌 获 缩 ， 腿 反射 亢进 。 皮 肤 干 
燥 无 汗 ， 肛 门 、 膀 胱 括约肌 麻痹 。 

5 肌 电 图 检查 示 有 神经 原 性 〈 前 角 细胞 
障碍 性 ) 变化 的 特征 , 肌肉 活检 可 见 神经 原 性 
病变 。 

治疗 :主要 为 改善 直立 性 低 血压 及 预防 感 
染 治 疗 ， 常 死 于 继 发 感染 〈 肺 炎 ， 尿 路 感染 
等 )。 眼 科 对 症 治疗 。 


Shy-Gonatas 综合 征 


译名 : 希 一 贡 综 合 征 
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别名 : 眼 咽 一 肌肉 营养 不 良 综合 征 

概要 : 1967 年 Shy-Gonatas 报告 本 病 , 与 
Hunter 综合 征 及 Refsum 综合 征 有 许多 特征 
极其 相似 。 主要 特点 是 瞪 下 垂 , 进行 性 眼 外 肌 
麻 竹 ， 小 脑 性 运动 失调 及 心律 不 齐 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , RE REE 
转变 过 程 中 代谢 缺陷 ， 类 脂 质 在 肌肉 中 积聚 ， 
极 似 承 溜 状 病 ; 但 与 承 溜 状 病 截然 不 同 。 病理 
可 见 Schwann 细胞 和 轴 索 有 广泛 性 脱 备 精 病 
损 及 罕见 的 细胞 体 (zebra 小 体 )， 肝 和 骨骼 肌 
有 线 粒 样 包涵 体 。 

RERE: 

L 眼眶 距 增 宽 ， 轻 度 眼 球 突出 ， 上 瞪 下 
E, 进行 性 眼 外 肌 麻 痹 ,视力 下 降 , 复 视 ， 夜 
言 ， 格 子 状 角膜 混浊 《位 于 前 弹力 层 ) 。 

2. 视野 向 心性 缩小 ， 非 典型 性 视网膜 色 
KEH. 

全 身 特征 : 

1. 脂肪 软骨 营养 不 良 , 极度 四 肢 无 力 , 反 
射 消 失 。 

2. 小 脑 性 共 济 失 调 ， 痴 呆 。 

3. MARHAME. HR DØR. 

4. 实验 室 检查 : AE ANG Me E 
异常 ， 呈 慢 波 型 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Siegrist 综合 征 


译名 : 西 格 里 斯 特 综合 征 

别名 ; 四 色素 性 脉络 膜 血管 综合 征 ; © 
Siegrist BE; @Siegrist 一 Hutchinson 综合 征 ; @ 
脉络 膜 血管 色素 沉着 症 。 

概要 : 本 征 罕见 。1941 年 Siegrist 报道 本 
病 ,主要 特征 为 眼底 周边 部 有 色素 线条 同时 合 
并 有 尿毒 症 的 症状 ， 常 见于 成 年 女性 。 

病因 病理 : 病因 不 明 ， 可 能 同 遗 传 有 关 ， 
有 人 认为 恶性 高 血压 是 引起 本 病 的 最 常见 原 
因 . 病 理 检 查 :脉络 膜 变化 与 动脉 硬化 性 改变 . 

眼 部 特征 : 


1 早期 即 出 现 视 力 障碍 , 眼球 明显 突出 ， 
眼球 运动 受 限 ， 并 有 眼球 后 疼痛 。 

2 眼底 出 现 肾病 性 视网膜 病变 特征 ， 同 
时 合并 有 脉络 脉 颗粒 状 色素 点 沉着 , 沿 较 大 的 
脉络 膜 血 管 分 布 呈 放射 状 向 周边 扩散 ,大 小 相 
等 ， 即 Siegrist 线条 。 

3. 这 些 变化 与 脉络 膜 血管 硬化 有 关 ， 见 
于 妊娠 性 脉络 膜 视网膜 炎 及 蛋白 尿 性 脉络 膜 
k. 

全 身 特 征 : 

1. 高 血压 , 头晕 , 头痛 , 表情 淡漠 , 昏迷 ， 
MARRE RER. 

2 RER. HAR. 

治疗 ， 对症 处 理 ， 预 后 不 良 。 


Siemens 综合 征 


译名 : 西门 斯 综合 征 

别名 :四 先天 性 皮肤 发 育 不 良 白 内 障 综合 
{E (Congenital dermatodysplasia Cataract Syn- 
drome); @ 止 汗 一 外 胚层 发 育 障碍 ; @ 无 汗 一 
外 胚层 发 育 障碍 综合 征 ;@@ 毛 囊 鳞 癖 综合 征 ， 
加 球状 毛囊 角 化 脱发 综合 征 ;@@ 遗 传 性 外 胚层 
发 育 障碍 ;DChrist-Siemens 综合 征 ; @Christ- 
Siemens-Touraine 综合 征 ; @Weech 综合 征 。 

概要 : 1925 年 Siemens 首 报 本 病 , 主要 特 
征 为 毛发 稀少 、 无 汗 及 货 发 育 不 全 。 男 性 发 病 
约 占 95% ， 女 性 为 携带 者 。 出 生 即 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 ， 为 X 伴 性 隐 性 遗 
传 ， 主 要 为 外 胚层 发 育 障碍 。 

眼 部 特征 : 眼 险 毛 杆 角 化 , 险 内 翻 或 输 外 
翻 , 瞪 缘 炎 ， 秃 睫 ， 眉毛 缺乏 或 稀少 , 泪液 减 
少 ， 闫 明 ， 和 角膜 营 养 不 良 ， 变 性 ， 角 结膜 炎 、 
复发 性 角膜 上 皮 和 剥脱 和 溃疡 , 角膜 混浊 , 玻璃 
体液 化 ， 近 视 及 白内障 。 

全 身 特征 : 

1. 本 征 最 突出 的 表现 为 全 身 汗 腺 缺 如 或 
BD: 引起 皮肤 发 干 , 体温 失调 , 少 汗 或 无 汗 ， 
毛发 稀少 ， 秃 发 ， 腋 毛 、 阴 毛 笑 少 。 颈 、 掌 、 


限 综合 征 
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距 可 见 滤 泡 性 过 度 角 化 症 - 

2. 牙齿 缺陷 , 畸形、 部 分 或 完全 无 牙 , R 
齿 和 双 尖 齿 呈 锥 形 或 冠 形 ,口腔 粘膜 , 驮 粘膜 ， 
咽喉 粘膜 于 燥 和 萎缩 ,口唇 和 类 粘膜 腺 体 发 育 
FKE, ER ARK, KERK, REMH 
下 困难 ， 耳 畸形 。 

3 RABA, 头 呈 倒 三 角形 ， 额 骨 突出 ， 
30—50% MH MERE. 50% WAAAH BED 
甲 发 育 不 良 ， 部 分 病人 出 现 内 分 说 异常 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 无 特殊 治疗 , 不 影响 寿 
命 ， 


Silverman I 综合 征 


别名 : OO 儿童 待 遇 不 良 综合 征 ; OLHE 
儿童 综合 征 ; @ 儿 童 受 虐待 综合 征 ; ONHE 
儿 和 综合 征 ;@@ 打 击 儿童 综合 征 。 

概要 本 征 主要 特征 为 肌体 多 发 性 伤害 ， 
X 线 检查 示 不 同 愈合 阶段 的 骨折 。 

病因 病理 :本 征 主要 的 病因 是 受 父母 或 监 
护 人 的 虐待 。 意 外 事件 伤害 也 可 发 生 类 似 症 
R. 

眼 部 特征 , 视力 减退 (取决 于 眼 损害 的 程 
度 )， 球 结膜 下 出 血 ， 眼 蛤 血肿 及 水 肿 ， 眼 眶 
出 血 ， 眼 球 突出 。 前 房 出 血 ， 继 发 性 青光眼 ， 
玻璃 体 出 血 . 视 乳 头 水 肿 ,视网膜 渗 出 及 出 血 ， 
视网膜 脱离。 

全 身 特征 : 

1. BAKER. MEE. 

2.X 片 检查 : 颅骨 、 肋 骨 及 长 骨 多 发 性 骨 
折 , 不 同 愈合 阶段 的 骨折 。 皮质 增 厚 ， 骨 膜 下 
骨 化 。 

3. 硬 膜 下 出 血 ， 严 重 者 可 致 得 迷 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 对 其 父母 及 监护 人 于 以 
教育 。 


Simmonds 综合 征 


译名 : 西蒙 效 综合 征 


别名 : 产后 垂体 机 能 减退 综合 征 ; 加 产 
后 垂体 坏死 ; @ 脑 垂体 前 叶 机 能 减退 ; OM 
体 功能 不 足 ; @ 垂 体 机 能 减退 综合 征 ; OEK 
性 恶 病 质 ; 青春 期 后 全 垂体 机 能 减退 症 ; 
Glinski-Simmonds 综合 征 ; ØSheehan 综合 征 ; 
(ØRey-sheehan 综合 征 ; (DSimmonds-sheehan 
综合 征 。 

概要 : 1914 年 Simmonds 报告 本 征 , 并 提 
出 垂体 前 叶 萎缩 是 造成 本 病 的 解剖 病理 基础 ， 
而 栓塞 、 坏 死 、 肿 瘤 、 结 核 等 病变 则 是 致 脑 垂 
体 前 叶 萎缩 的 原因 。Simmonds 当时 报告 的 病 
例 均 为 晚期 ， 都 呈 恶 病 质 状态 ， 故 又 称 Sim- 
monds 恶 病 质 。1937 年 Sheehan 提出 该 病 是 
由 产后 大 出 血 造成 垂体 前 叶 血栓 或 坏死 所 致 。 
故 目前 多 将 产后 出 血 引起 的 垂体 前 叶 机 能 减 
退 称 为 Sheehan JAG. 本 征 晚期 类 似 Snapper- 
Witts 综合 征 , 合 并 胃酸 缺乏 及 胃 亚 急性 变性 、 
低 色素 或 高 色素 性 贫血 。 主 要 特征 为 极度 首 
B, 新 陈 代谢 低 于 正常 及 生殖 腺 功能 不 足 , 男 
女 均 可 患 病 ， 以 女性 为 多 见 。 

病因 病理 ; 由 于 分 娩 时 大 出 血 或 梗塞 、 外 
伤 及 感染 等 因素 致 脑 垂体 前 叶 的 全 部 结构 破 
坏 或 萎缩 而 发 病 ， 也 可 由 蝶 鞍 部 垂体 瘤 所 至 

眼 部 特征 : 中 心 视力 减退 、 中心 视野 缺损 
为 常见 的 症状 , 如 不 及 时 治疗 , 可 逐渐 发 展 成 
视神经 萎缩 而 致 全 言 ， 也 可 见 眉毛 及 睫毛 脱 
失 。 WUMRERKRA. 

全 身 特征 : 

1. 肾上腺 皮质 功能 减退 的 表现 ， 进 行 性 
消瘦 及 全 身 乏 力 , 脱水 、 消 化 道 功能 训 乱 ， 血 
ERE 皮肤 苍白 ,干燥 , 直立 性 血压 , 夜 尿 ， 
DERE. 

2. 性 腺 功能 减退 的 表现 ， ME BER 
W. BERTE HØGE. KERN 
为 月 经 减少 或 团 经 ， 早 熟 ， 乳 腺 萎缩 ， 不 孕 ， 
AF, HEFLERER. 

3. 甲状 腺 功能 减退 的 表现 : 精神 不 振 , 嗜 
睡 症 ， 抑 郁 ， 神 经 衰弱 ， 表 情 淡 漠 ， 伯 冷 ， 皮 
肤 粗糙 ， 无 汗 ， 粘 液 性 水 肿 ， 眉 毛 稀 少 ， 头 发 
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枯 干 ， 贫 血 ， 便 秘 。 

4. 后 时 抗 利尿 激素 减少 , 可 导致 尿 崩 症 ， 
病情 恶化 时 可 出 现 恶 病 质 状态 , 易 因 某 种 因素 
而 诱发 低 血糖 危 象 ,昏迷 及 垂体 前 叶 功能 碱 退 
性 危 象 。 

5. 血 胆固醇 高 , 血清 蛋白 结合 碘 减 低 , F 
状 腺 功能 减低 , 基础 代谢 率 减低 , 放射 性 * 碘 
吸收 率 减低 。 性 激素 减低 , 阴道 细胞 学 检查 可 
见 峻 激素 水 平 低 。 尿 17 一 酮 类 固 醇 和 17 一 羟 
类 固 醇 、 峻 二 醇 、 孕 二 醇 均 减 少 , ACTH 刺激 
试验 阳性 ， 血 钠 、 握 化 物 偏 低 , 血糖 偏 低 , 血 
钾 偏 高 。 较 度 贫血 , 淋巴 细胞 、 哮 酸性 白细胞 
可 增多 。 

治疗 ， 

1. 治疗 原 发 性 疾病 , 如 有 颅 内 肿瘤, 可 由 
脑 神经 外 科 手 术 治 疗 。 

2. 激素 代替 疗法 ， 治 疗 后 效果 显著 。 

3. 中 药 治 疗 。 


Sjogren I 综合 征 


译名 : 斯 耶 格 伦 综合 征 1 型 

别名 : @ 和 干燥 性 角膜 一 结膜 炎 综合 征 ; @ 
干燥 性 角膜 结膜 炎 ;@ 干 燥 性 角膜 结膜 炎 一 口 
腔 干燥 综合 征 ; 图 干燥 性 皮肤 闭塞 综合 征 ; © 
干燥 综合 征 ; @@ 泪 腺 一 泛 腺 干燥 病 ; 泪腺 一 
HREM: @ 泪 腺 一 唾液 腺 萎缩 综合 征 ; 
口 一 眼 干 燥 及 关节 炎 综 合 征 ;四 眼 粘 膜 皮肤 干 
燥 综合 征 ; 四 皮肤 干燥 狭窄 症 ; @ 分 泌 抑制 综 
合 征 ; @@ 分 小 抑制 一 干 皮 性 骨 化 综合 征 ; DE 
缩 性 泪腺 一 唾液 腺 萎缩 综合 征 ;人 @ 内 省 腺 效 缩 
病变 :四 特 发 性 泪腺 萎缩 ;: DGougerot 一 Sjo- 
gren 综合 征 ; (QGougerot-Houwers 综合 征 ; 四 
Gougerot-Houwer-Sjogren 综合 征 ; Sjogren 
综合 征 。 

概要 : 1933 年 瑞典 医师 Sjogren 整理 报告 
了 本 征 。 国 内 张 修 梅 于 1964 年 曾 报道 一 例 良 
ERR ME PERM LEG VAA 
官 科 疾病 , 目前 已 知 本 征 是 一 全 身 性 疾病 , 主 


要 特征 为 角膜 干燥 、 鼻腔 、 口 腔 干 燥 , ERR 
大 及 多 发 性 关节 炎 . 为 慢性 进行 性 疾病 , 中 年 
以 上 绝经 期 间 女 性 较 多 见 。 

病因 病理 : 病因 不 明确 , 常 染色 体 隐 性 遗 
få, Sjoyren 认为 是 自身 免疫 性 疾病 、Sulder 认 
为 是 Meekel 神经 节 的 障碍 所 致 。 但 目前 认为 
是 一 种 在 结缔 组 织 和 间 质 的 原 发 性 障碍 基础 
上 而 产生 的 腺 组 织 和 粘膜 方面 的 继 发 性 病变 ， 
由 于 外 分 泌 腺 受累 而 产生 的 一 种 自身 免疫 性 
炎 性 疾病 。 病理 检查 见 腮腺 淋巴 细胞 浸润 , 泪 
腺 组 织 被 结缔 样 组 织 代替 , 颌 下 腺 、 气 管 、 阴 
道 等 粘膜 也 有 类 似 病 变 ， 唾 液 腺 可 有 脂肪 存 
在 ， 偶 见 局 限 性 动脉 周围 炎 。 

眼 部 特征 : 

1. 临床 上 泪腺 分 小 减少 为 其 特征 ， 眼 持 
续 性 干燥 、 灼热 感 、 羞 明 、 粘 丝 状 分 泌 物 ， 用 
1% 虎 红 溶 液 滴 入 结膜 于 内 可 见 角膜 或 结膜 上 
星 现 鲜红 的 点 状 染色 , Schirmer 试验 阳性 , M 
液 电泳 提示 溶菌 酵 罕 缺 如 , 腺 组 织 为 密集 的 小 
淋巴 细胞 聚积 所 代替 ,这 种 淋巴 细胞 紧 贴 血管 
壁 ， 如 透明 的 结缔 组 织 。 

2. 视力 轻 度 减退 , 结膜 充血 , 结膜 上 皮 角 
化 症 , 干燥 性 角 结膜 炎 ( 草 光 素 染色 阳性 )。 角 
膜 上 皮 脱落 , 粘液 内 无 白细胞 , 浅 层 角 膜 溃疡 
等 。 晚 期 可 因 角 膜 血 管 暑 及 角膜 混浊 而 失明 ， 
ARAK. 

全 身 特征 : 

1 口腔、 鼻腔 、 支 气管 及 阴道 粘膜 干燥 ， 
于 燥 性 及 萎缩 性 鼻炎 ， 咽 喉 炎 ,支气管 炎 , F 
咳 .女性 可 有 阴道 粘膜 萎缩 ,阴道 炎 。 唾液 腺 
减少 或 缺乏 , 口 层 干 燥 或 省 疡 , 约 半数 有 腮腺 
HK. 

2. 咀嚼 困难 ， 胃 液 、 胃 酸 减 少 , 结缔 性 动 
脉 周 围 炎 ， 硬 皮 病 ,系统 性 红斑 狼疮 。 肺 部 感 
R, KYR: KEM KPR 

3. 另外 尚 有 乏力 , 体重 下 降 , 皮肤 色素 沉 
着 , 干燥 硬化 , BA PET EE A 
BD KR, ERE WERKE 
性 肺 部 感染 ， 周 期 性 发 热 。 


RIG AGE 
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4. 病程 演变 中 偶 有 并 发 淋巴 系统 恶性 肿 
瘤 ， 国 内 1978 年 颜 少 明报 告 一 例 并 发 腹膜 后 
BERE. 

5 高 丙 球 蛋白 血 症 或 低 蛋白 血 症 等 ， 患 
者 的 血清 可 发 现 自身 抗体 ; 类 风湿 因子 阳性 ， 
血沉 加 快 , 嗜 酸性 白细胞 增多 , ERX 线 造影 
可 见 腮腺 导管 呈 狭 窑 或 扩张 。 

治疗 ， 

1. 目前 尚 无 特殊 疗法 、 肾 上 腺 皮质 激素 
及 免疫 抑制 剂 可 试用 ， 并 可 大 剂量 应 用 维 生 
素 、 甲 状 腺 素 、 峻 激素 等 药物 。 

2 ATR. 1% PEART. 

3 AAB MT MOE OR 
后 患者 进食 时 分 泌 泪液 过 多 )， 但 效果 不 佳 。 


Sjogren 〈 单 纯 型 ) 综合 征 


译名 : 单纯 型 斯 耶 格 伦 综合 征 

别名 : 中原 发 性 Sjogren BEATE: DX 
的 Sjogren 综合 征 。 

概要 :本 征 系 指 干燥 性 角膜 结膜 炎 和 口腔 
FAYE. 

病因 病理 : 病因 不 明 , 其 发 病 机 制 为 泪腺 
和 副 泪 腺 及 泪腺 的 神经 支配 障碍 ,全 身 性 疾病 
使 分 小 功能 受累 。 

眼 部 特征 : 泪腺 分 泌 减 少 ,角膜 结膜 干燥 ， 
角 结膜 炎 。 

全 身 特征 ， 口腔 干燥 症 。 

治疗 ， 同 Sjogren 综合 征 。 


Sjogren (EA) 综合 征 


译名 :重生 型 斯 耶 格 伦 综合 征 

别名 : 加 继 发 性 Sjogren 综合 征 ; @ 广 义 
的 Sjogren 综合 征 ; @ 继 发 性 外 分 泌 腺 免疫 异 
常 。 

概要 : 本 征 除 有 了 眼 、 口 腔 粘膜 干燥 外 , 还 
并 有 其 他 自身 免疫 疾病 。 

病因 病理 :病因 不 明 。 


眼 部 特征 :结膜 及 角膜 干燥 、 结 膜 充血 、 
卷 丝 状 角 膜 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 口腔 粘膜 干燥 症 。 

2. 类 风湿 性 关节 炎 。 

MJT: F) Sjogren 综合 征 。 


Sjogren-Larsson 综合 征 


译名 : 斯 一 拉 综 合 片 

别名 : DER EMNE II RET M 
RRE OD 3 HD MENE a N 
力 发 育 不 全 综合 征 ; @ 鱼 鳞 癣 样 红 皮 病 综合 
征 ;@ 鱼 鳞 癣 样 红 皮 病 一 痉挛 性 双 竣 一 智力 发 
育 不 全 综合 征 ;加 神智 迟钝 一 鱼鳞 癣 一 痉挛 性 
双 侧 瘫痪 综合 征 。 

概要 :， 1932 年 Pardo 和 Gastello 首先 报 
告 , 以 后 Pisani 又 有 报告 , 但 并 未 将 本 征 视 为 
一 独立 的 疾病 单元 ,1957 年 Sjogren 和 Larsson 
在 瑞典 北部 对 28 例 此 类 患者 做 了 详细 的 研究 
分 析 ， 确 认 此 征 为 一 独立 的 疾病 。1960 年 ， 
Barr 等 最 先 将 此 疾病 命名 为 Sjoegren-Larsson 
综合 征 . 本 征 主要 特点 为 痉挛 性 瘫痪 、 智力 发 
育 不 全 及 先天 性 鱼鳞 疾 病 ， 通 常 在 一 岁 内 发 
病 ， 两 性 无 差异 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 常 染 色 体 隐 性 遗传 ， 
有 人 认为 与 脂肪 代谢 异常 有 关 , 病 理 见 皮肤 角 
质 增多 , 颗粒 细胞 层 肥厚 ,大 脑 皮层 和 大 脑 基 
底 节 有 广泛 的 神经 细胞 退行 性 变 , 胶 质 细 胞 增 
Z, KABA ERMEE i 
Punkiuje 细胞 也 可 有 消失 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 险 皮肤 鱼鳞 将 样 病 变 ， 两 眼 分 离 过 
远 , 间歇 性 内 斜视 ， 视 力 减退 ， 偶 可 见 复发 性 
角膜 溃疡 。 

2. 约 有 20 一 30% 的 患者 有 了 眼底 脉络 膜 视 
ARK, KJEDA REE RIE. 

3. 眼底 荧光 血管 造影 证 实 脉 络 膜 视网膜 
病变 区 动静 脉 有 渗 漏 现 象 , 然而 , 也 有 报道 黄 
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S 


斑 病 灶 区 无 荧光 素 渗 漏 , 其 病变 境界 清楚 , H 
双眼 对 称 性 发 病 ，ERG ER. 

全 身 特征 : 

1. 神经 系统 症状 。 表现 为 痉挛 性 四 肢 次 
痪 或 痉挛 性 截 竣 。 MIKE EE HE 
REIM, RAT, Babinski 征 阳性 。 香 
MADE. HORNE RANT. . 

2 智力 发 育 不 全 ,其 中 白痴 约 占 40%% , 疾 
MALE 30% ， 低 能 约 占 30%。 言 语 障碍 。 

3. 皮肤 症状 ;先天 性 鱼鳞 癖 及 不 同 程度 
的 皮肤 红斑 , 出 生 不 久 即 可 见 到 , 随 年 龄 增加 
日 趋 明 显 。 面 部 及 头皮 中 度 角 化 过 度 ， 躯 干 、 
背部 、 颈 部 和 四 肢 、 腋 窝 、 肘 窝 等 处 有 明显 的 
皮肤 角 化 。 掌 跑 中 度 角 化 过 度 。 

4. 其 他 症状 :个别 患者 可 见 牙 釉质 形成 
FKE, W ORD 长 度 相差 悬殊 等 。 

5 脑 电 图 常见 有 节律 紊乱 ， 颅 脑 CT H 
描 显示 脑 积 水 , 大 脑 皮质 萎缩 , 皮肤 活检 可 助 
诊断 。 

治疗 : 无 特效 疗法 ， 对 症 处 理 。 


Sluder 综合 征 


译名 : 斯 路 德 综合 征 

别名 : DMT YME AE: DAG 
神经 节 综合 征 ; OAM MGE: D 
下 面部 神经 痛 综合 征 ; OSluder 下 半 头 痛 ; 
Vail 综合 征 ; OVidian ØM. 

概要 : 1908 年 Sluder 报告 描述 此 征 , 为 一 
种 不 常见 的 面神经 痛 ， 其 特点 是 围绕 着 眼眶 、 
鼻 、 下 颌 以 上 的 严重 疼痛 , 同时 有 熏 、 眼 充血 。 

病因 病理 : FRATA EAR 
副 鼻 赛 疾患 侵犯 所 引起 ，Grinker 曾 对 此 痛 因 
表示 怀疑 。 

眼 部 特征 ， 眼 眶 及 其 周围 、 眶 后 部 剧 痛 ， 
疼痛 发 作 时 眼 部 充血 流泪 , 鼻 部 滴 可 卡 因 溶 液 
后 眼眶 部 疼痛 可 消除 。 

全 身 特征 : 

1. 一 侧面 部 疼痛 , 呈 有 特点 的 分 布 , 主要 


FAR. REMARK. BR. LA FÅ 
类 部 亦 有 严重 疼痛 。 偶 有 头痛 、 颈 部 及 肩 部 疼 
痛 . 疼痛 发 作 可 持续 数 分 钟 至 数 天 , 且 经 常 发 
作 。 

2. AAN TAA AG Å 
少数 有 耳鸣 ; 眩 尝 及 耳塞 感 . 气候 改变 或 情绪 
激动 易 激发 疼痛 发 作 。 

治疗 : 用 2% 可 卡 因 或 酒精 封闭 并 肚 神 经 
节 可 以 终止 疼痛 ， 用 2% 硝酸 银 或 0.5% 蚁 醋 
涂 在 鼻 粘 膜 上 可 缓解 症状 。 也 可 采用 射频 治 
疗 。 


Smith-Lemli-Opitz 综合 征 


译名 : 史 一 李 一 欧 综合 征 

别名 : 脑 肝 肾 综合 征 

概要 :1964 年 ,Smith 等 首先 报道 本 病 , 至 
1977 年 已 报告 60 多 例 。 主 要 特征 为 智力 迟 
钝 ， 小 头 畸 形 及 上 了 瞪 下 垂 等 ， 胎 儿 期 即 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
病理 解剖 见 脑 小 、 肝 大 、 肝 内 胆管 发 育 不 全 和 
肾 小 。 

RERE: 主要 为 险 下 垂 ， 部 分 病例 有 内 
MBEE, 斜视 , 少数 有 白内障 及 视神经 脱 丹 着 
病变 。 

全 身 特征 : 

1. 表现 为 分 娩 时 胎儿 活动 微弱 ， 身 材 矮 
小 ， 体 重 较 轻 。 

2. 出 生 后 生长 迟缓 、 瘦弱 , 小 头 畸 形 ,小 
T. SER ARER. EN ATLE. 
低位 耳 。 

3. 肌 张 力 过 强 。 精 神 发 育 不 全 。 

4 BASE, RET EL PERR ORD 短 ， 
第 2 一 3 EEH ABE, HEEL 
常 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 预 后 不 良 。 


眼 综合 征 
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Snapper-Witts 综合 征 


译名 : 森 一 威 综合 征 

概要 : 本 征 主要 特点 是 脑 垂体 功能 不 足 ， 
TØRSTE. FF. 

病因 病理 : 为 Simmond 病 的 一 种 迟 发 并 
发 症 。 

眼 部 特征 :可 出 现 进行 性 中 心 视力 减退 及 
视神经 莹 缩 。 

全 身 特征 : 

1. 脑 垂 体 功能 不 足 , 头发 稀疏 无 光泽 , 皮 
肤 苍白 萎缩 。 

2 发 育 呈 幼稚 型 , 生殖 机 能 不 足 , 胃酸 缺 
Z, FAHRMRKA EH. 

3 Wh ERRE ERER. 

治疗 ， 激素 替代 疗法 有 一 定 疗效 。 


Sorsby I 综合 征 


译名 : 索 斯 比 综合 征 I 型 

别名 : 四 遗传 性 黄斑 缺损 综合 征 Heredi- 
tary macular coloboma Syndrome); 加 遗传 性 
黄斑 缺损 。 

概要 : 1935 年 Sorsby 报告 本 病 ，1974 年 
Bagg 和 Litte 通过 鼠 的 实验 观察 ， 认 为 本 征 
眼 、 足 及 肾脏 损害 可 能 与 Sorsby 综合 征 有 关 。 
主要 特征 为 双 侧 色 素性 黄斑 缺损 及 四 肢 林 端 
发 育 不 良 ， 出 生 后 即 有 症状 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , TERGA BER 
få Francois 认为 本 病 是 Bardet-Bied 综合 征 及 
Biemond 综合 征 的 一 种 变异 。 

眼 部 特征 : 远视 ,视力 严重 减退 , 眼球 震 
M 双 侧 对 称 性 黄斑 缺损 , 伴 有 不 同 程度 的 色 
素 沉 着 ， 边 界 清晰 ， 可 见 一 些 脉 络 膜 血管 。 

全 身 特征 : 

1. 骨骼 异常 ， 局 限于 手足 末端 发 育 不 良 ， 
即 手 、 足 末端 指骨 萎缩 ， 拇指 分 叉 ， 食指 指甲 
缺失 或 仅 残留 痕迹 ， 双 侧 小 指 OR) 末端 关节 


BL, EREE, KUK. 
2. HERRE, BU. 
治疗 : 对 症 处 理 ， 预 后 较 差 。 


Sorsby 工 综合 征 
索 斯 比 综合 征 工 型 


Sorsby 黄斑 营养 不 良 综合 征 
发 病 于 20 一 50 岁 之 间 ， 男 女 均 可 


译名 : 

别名 : 

概要 : 
ÆR. 

病因 病理 : 病因 不 明 , ME AGR 
隐 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 表现 为 双 侧 视力 严重 损害 , 服 
底 视网膜 出 血 或 有 渗 出 反应 ,最 终 发 展 至 著 缩 
性 脉络 膜 视网膜 炎 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 : 无 特效 疗法 。 


Sorsby 有 综合 征 


译名 : 案 斯 比 综合 征 下 型 

概要 : 本 征 发 病 年 龄 在 40 一 50 岁 之 间 。 

病因 病理 : 不 明 ， 呈 常 染色 体 显 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 障碍 , 主要 表现 为 中 心 视力 模糊 ， 
先是 一 侧 发 生 ， 进 而 发 展 为 双 侧 。 

2. 眼底 检查 可 见 中 央 区 出 血 和 渗 出 ， 伴 
有 疤痕 形成 和 色素 沉着 ,最 终 发 展 至 脉络 膜 柳 
缩 和 血管 消失 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 ， 无 特殊 疗法 。 


Sotos 综合 征 


译名 : 索 托 斯 综合 征 

别名 : QD 巨 脑 综合 征 ; @ 巨 脑 ; @ 儿 童 大 
脑 巨 大 畸形 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特点 是 头 部 、 手 、 脚 异常 
巨大 , 共 济 失调 及 智力 低下 。 有 学 者 认为 本 征 
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与 Russel 综合 征 及 完全 性 脂 质 营 养 不 良 三 种 
综合 征 是 同 谱 的 三 个 类 型 。 

病因 病理 , 病因 不 明 , 系 原 发 性 间 脑 功能 
紊乱 , 常 为 非 进行 性 , 可 能 为 下 丘脑 一 一 垂体 
轴 功 能 受 损 , 低 血糖 时 , 生长 激素 水 平 不 能 相 
应 提高 。 

眼 部 特征 : 双眼 眶 距 增 宽 , 例 蒙 古 型 斜 输 
裂 。 

全 身 特征 : 

1. EM, 长 头 , 特殊 面容 , 前 额 突出 , 高 
BIRTAK. 


2 出 生 时 体重 和 身高 即 超过 正常 ， 在 2 | 


岁 内 生长 发 育 过 度 迅速 , 其 后 接近 正常 , 但 仍 


超过 同龄 者 , BOREK IWR F | 


巨大 ， 偶 见 肥大 。 

3. 智力 低下 , 共 济 失调 , 动作 笨拙 , 惊厥 
及 异常 皮 纹 。 

4. 脑 电 图 异常 ， 脑 室 造影 及 头颅 CT 示 
脑室 扩大 〈 主 要 是 侧 脑室 和 第 三 脑室 )。17 一 
酮 类 固 醇 增加 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 通常 在 儿童 期 后 健康 良 
好 ， 但 性 格 异常 ， 很 难 适 应 社会 生活 。 


Spillan-Scott 综合 征 


译名 ， 斯 一 斯 综合 征 

别名 ， 中 中 枢 神 经 系统 营养 缺乏 综合 征 ， 
加 中 枢 神经 系统 缺陷 综合 征 ;@@ 中 枢 神 经 系统 
HR BE: OGarland 综合 征 。 

概要 : 1945 年 Spillan 和 Scott 报道 本 病 ， 
1946 年 Garland 又 有 报道 .主要 特征 为 视力 下 
降 ， 神 经 反应 迟钝 。 

病因 病理 : 本 病 多 见于 战争 年 代 俘 虏 营 
中 , 故 认 为 可 能 和 长 期 营养 不 良 有 关 。 也 有 人 
认为 是 维生素 Balke EG BOG RANET 
性 ， 产 生 亚 急性 变性 的 神经 症状 。 

眼 部 特征 : 视力 明显 下 降 , 特别 是 中 心 视 
力 与 近视 力 , 但 完全 失明 者 少见 。 检查 可 见 双 
视盘 颈 侧 苍白 ,相对 或 绝对 性 中 心 或 旁 中 心 瞳 


全 身 特征 : 
1. 下 上肢 麻 木 ， 刺 痛 ， 骨 盆 以 下 震 业 感 消 
K, BRER. FRIE. 
2. 智力 低下 ， 精 神 抑郁 ， 偶 见 精神 失常 ， 
3. 患者 听力 下 降 ， 双 侧 神 经 性 耳 玖 或 耳 
网。 
4 步 态 不 稳 ， 健 反射 消失 或 亢进 。 
治疗 :加 强 营养 ,改善 视神经 网 膜 微 循 环 。 
大 量 补充 维生素 。 


Stannus Cerebellar 综合 征 


译名 : Stannus 小 脑 综合 征 

别名 : Stannus 小 脑 性 共 济 失调 综合 征 

概要 :本 征 主 要 特征 是 小 脑 性 共 济 失调 ， 
眼球 震 匣 及 球 后 视神经 炎 。 

病因 病理 : 病因 不 明 ; 认为 是 由 于 维生素 
B: 缺乏 所 致 , 但 也 有 人 对 此 表示 怀疑 , 其 理由 
是 对 本 征 病人 给 予 核 黄 素 治疗 仅 暂时 有 效 , 其 
确切 原因 尚 待 探讨 。 

RERE: 

1. ÆRA, 流泪 , 眼 疫 劳 , 夜 盲 , MERAM, 
瞪 缘 炎 ， 紫 性 结膜 炎 。 

2. 角膜 缘 周围 血 管 扩张 和 色素 沉着 ， 角 
膜 新 生 血管 , 非特 异性 浅 层 弥漫 性 角膜 炎 、 角 
膜 上 皮 水 肿 和 角膜 混浊 ， 虹 膜 结 节 ， 白 内 障 。 

3. 视网膜 棕色 斑 块 , 球 后 视神经 炎 , 继 发 
部 分 视神经 萎缩 〈 常 为 视盘 枝 侧 苍白 )。 

全 身 特征 : 

1. 小 脑 性 共 济 失调 ， 轮 震 运 动 不 能 。 

2. 肌 无 力 及 肌 张 力 减低 , 阵 挛 性 收缩 , 反 
HL RENERE. 

3 RW. E, HERR. 

治疗 : 神经 营养 剂 ， 维 生 素 B: 仅 暂时 有 
效 。 


眼 综合 征 
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Stargardt 综合 征 


译名 : 斯 塔 加 特 综合 征 

别名 :中 少年 型 先天 性 遗传 性 黄斑 变性 综 
RIE: @ 先 天 性 遗传 性 黄斑 变性 Stargardt 型 ; 
图 眼底 黄斑 萎缩 性 斑 状 营养 不 良 ; OStargardt 
病 。 

概要 : 1909 年 Stargardt 报道 本 病 。 多 呈 
进行 性 发 展 , 也 有 静止 者 。 6 一 20 岁 发 病 多 见 。 

病因 病理 :病因 不 清 。 

眼 部 特征 : 

1. 双眼 突然 或 逐渐 视力 碱 退 ， 继 而 黄斑 
部 中 心 凹 光 反射 消失 ,出 现 圆 型 黄色 斑点 或 有 
村 黄色 小 斑点 聚集 , 其 色泽 有 如 金 箱 反光 , 或 
旺 大 而 不 规则 成 堆 的 块 状 病 损 , 但 也 有 无 色素 
性 的 。 发 病 初期 和 Best 型 相似 ,病变 进一步 发 
R. 黄斑 部 除 有 褐 黄色 色素 点 外 又 有 渗 出 ， 其 
周围 出 现 暗 褐色 混浊 斑 及 椭圆 形 色素 上 皮 萎 
缩 灶 ， 病 灶 范 围 约 1 一 2 个 乳头 直径 大 小 。 视 
神经 萎缩 , 红 绿 色盲 ,中心 暗 点 ,ERG 和 EOG 
一 般 正 常 。 

2. 病 损 和 周围 视网膜 境界 分 明 ， 一 般 视 
乳头 、 视 网 膜 血管 和 周边 视网膜 正常 。 

3 常 伴 有 获得 性 色觉 异常 ， 旺 红 绿 色 盲 
及 全 色盲 ,相对 性 或 绝对 性 中 心 暗 点 ,ERG 和 
EOG 一 般 正常 ， 荧 光 眼 底 血 管 造 影 显示 典型 
的 色素 上 皮 异 常 图 像 。 

全 身 特征 : 精神 衰退 , 智力 低下 , 脑 变 性 ， 
ÆR. 

治疗 ， 

1. 可 给 予 能 量 合剂 、 维 生 素 E 和 B,、 肌 
FEB. 

2. Jr I. 1ml, o HK W 
浅 动脉 旁 注射 。 


Steiner 综合 征 


译名 : 斯 坦 内 综合 征 


别名 : 1. 半 侧 面部 肥大 症 ; 2. 半 侧 巨大 
症 ; 3. 半 侧 巨人 症 ; 4. Curtius 综合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 颜面 , 肢体 部 分 巨大 及 
REE. HARAM HERBI. 

病因 病理 : 病因 不 清 。 子 官 内 膜 异 常 , 内 
HBK» 血管 和 淋巴 管 异常 , 不 完全 双 胎 等 
均 可 引起 本 病 。 

REHE: REE, HR AA. 受累 侧 
WAFA. WALA RRE. 

全 身 特征 : 

1. 半 侧 面部 肥大 及 部 分 肢体 巨大 ， 肥 大 
可 节 段 性 、 单 侧 性 或 交叉 性 , 也 可 限于 单个 系 
统 如 骨骼 、 肌 肉 等。 一 般 肢 端 肥大 症 较 常见 ， 
ART LANE RE. 

2 骨骼 畸形 , EH H, EH E, A 
HEM ARAH MER MEN. 

3. 受累 区 皮肤 增 厚 , 毛细 血管 扩张 , 皮脂 
腺 和 汗腺 机 能 增加 。 

4 口腔 软组织 肥大 ， 巨 牙 ， 半 侧 舌 肥大 ， 
牙齿 过 早 发 育 ， 牙 齿 错位 咬合 。 

5. 约 占 15 一 20 有 智力 低下 ， 坐 骨 神 经 
M. 

6 肾脏、 肾上腺 常见 增 大 ， 尿 道 下 裂 等 。 
治疗 :对 症 处 理 。 


Steinert 综合 征 


译名 : 斯 坦 内 特 综合 征 

别名 : 四 萎缩 性 肌 强 直 综合 征 ; ORME 
肌 强 直 病 ; @@ 营 养 不 良性 肌 强直 ; @ 营 养 障碍 
性 肌 强直 ; @@ 肌 强直 性 萎缩 @ 肌 强直 性 营养 
不 良 症 ; @Steinert 病 。 

概要 : 1890 年 Delege 首 报 本 病 ，1909 年 
Steinert 又 有 报道 ，1915 年 Gurschmann 详细 
地 描写 了 其 肌 营 养 不 良 的 特征 ,并 称 之 为 营养 
不 良性 肌 强 直 ， 患 病 率 为 1/8000 一 1/20000。 
我 国 已 有 100 多 例 的 报道 。 主 要 特征 为 选择 性 
肌 蓉 缩 及 肌 强直 ， 生 殖 腺 发 育 不 全 及 白内障 。 
发 病 年 龄 在 20 一 40 岁 之 间 。 
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病因 病理 :一 种 少见 的 原因 不 明 的 家 族 遗 
传 性 疾病 。 近 年 来 有 人 认为 是 由 于 患者 体内 广 
泛 的 膜 ELIE GLE. 红细胞 膜 、 晶 状 体 膜 、 
血管 膜 等 ) 异常 导致 的 多 系统 损害 。 

RERE: 

1 主要 改变 为 白内障 ， 初 发 为 晶状体 前 
囊 及 后 囊 下 的 点 状 混浊 , 裂 际 灯 检查 表现 为 多 
彩 样 有 光泽 的 混浊 点 ， 皮 质 可 有 棉絮 状 混浊 。 

2. ARARE LHE, WRENN 
边 部 色素 沉着 ,脉络 膜 缺 损 ,脉络膜 视网膜 炎 。 
黄 班 部 红 点 和 黄 班 部 变性 , 视神经 萎缩 , 视 网 
膜 电流 图 呈 低 频率 振幅 ， 暗 适应 曲线 异常 。 

3 REE ERE 眼球 四 陷 , 小 眼球 , 上 
EFE RIRA 眼 轮 熙 肌 无 力 , 肌肉 强直 ， 
角膜 上 皮 营 养 不 良 、 变 性 及 知觉 减退 , 干燥 性 
角膜 炎 , 强直 性 瞳孔 , 瞳孔 对 光 反 应 及 调节 反 
应 迟钝， 亦 可 有 低 眼 压 。 

全 身 特征 : 

1. 主要 为 肌 无 力 、 肌 获 缩 和 肌 强直 . 萎缩 
ERT, WAARIN, ERN. MG. 
肌 强直 多 限于 上 肢 肌 肉 和 舌 肌 ,以 手指 的 届 肌 
强直 最 为 常见 , 四 肢 远 端 重 于 近 端 , 肌 萎缩 和 
肌 强直 之 间 并 无 明确 的 关系 。 

2. 性 功能 障碍 ,性 腺 萎缩 内分泌 亲 乱 ， 
秃 发 ， 糖 尿 病 ， 早 老 症 。 

3. 声带 和 软 胆 肌 受累 ,语言 障碍 , 咽 下 困 
W WARIL. 

4. 肌 钾 减低 ， 肌 电 图 示 原 发 性 肌 原 性 病 
变 ， 心 电 图 约 有 半数 患者 显示 异常 的 QRS 波 
或 各 种 传 异 阻 滞 改 变 ， 许 多 病例 有 脑 电 图 异 
常 。 近 年 来 有 人 注意 到 病人 血清 中 IgG, IgM 
的 分 解 代谢 增加 。 

治疗 : 本 病 以 对 症 处 理 为 主 , 病程 慢性 进 
展 ， 可 长 期 存活 ， 新 斯 的 明 可 使 病情 恶化 。 


Stevens-Johnson 综合 征 


译名 : 斯 一 约 综合 征 
别名 : 口腔 一 粘膜 一 皮肤 一 眼 综合 征 ; 


加 粘膜 一 皮肤 一 眼 综合 征 ;@@ 呼 吸 道 粘膜 综合 
征 ; @ 渗 出 性 多 形 红斑 综合 征 ; 全 多 形 性 渗 出 
HELTENE: @ 多 形 糜烂 性 红斑 ; DIER TE 
HR: 轿 皮 肤 口 炎 ; OBaader 综合 征 ; 外 
Fissinger-Rendu 综合 征 ; DKlauder AE: O 
Neumann 粘膜 溃疡 病 ; BNeumann 1 型 综合 
征 。 

概要 :1922 年 Stevens-Johnson 报告 本 病 ， 
主要 特征 为 皮肤 与 粘膜 的 丘疹 样 红斑 病变 , 严 
重 的 角 结膜 炎 及 发 热 。 据 统计 自 1958 年 到 
1980 年 ,国内 有 20 多 例 报道 ,本 征 起 病 急 , 且 
较 严重 。 多 侵犯 儿童 和 青年 ， 男 多 于 女 ， 发 病 
年 龄 在 10 一 30 岁 之 间 , 严重 病例 不 但 可 致 育 ， 
甚至 可 致死 。 

病因 病理 : 病因 尚 不 明确 , 多 数 人 认为 与 
某 些 药物 、 植 物 的 特异 反应 有 关系 ,如 磺胺 类 、 
青霉素 等 .发 病 有 季节 性 .病理 见 表皮 下 大 交 ， 
疱 液 含 嗜 酸 白细胞 , 纤维 蛋白 、 淋 巴 细胞 和 中 
性 粒 细胞 。Newann 通过 电镜 曾 观察 到 一 例 有 
病毒 型 小 体 。 

眼 部 特征 : 

1. 常见 有 卡 他 性 、 化 脓 性 或 伪 腊 性 大 泡 
性 结膜 炎 ， 角膜 省 疡 穿孔 ， 前 房 积 脓 ,慢性 角 
膜 混浊 ， 化 脓 性 全 眼球 炎 , 严重 病例 可 引起 部 
分 或 完全 失明 。 

2. 另外 尚 可 见 瞪 缘 炎 、 眼 球 干燥 及 前 部 
色素 膜 炎 。 

全 身 特征 : 

1 皮肤 和 粘膜 重症 多 形 红斑 ， 常 累及 手 
和 脚背 部 病变 可 以 呈 斑 丘疹 或 小 泡 和 大 泡 样 
改变 (本 病 特 征 )。 侦 见 结 节 状 损害 ， 全 身 冶 
痒 ， 烧 灼 感 。 

2 内脏 主 要 是 呼吸 道 症 状 ， 如 急性 支 气 
管 炎 ， 咽 炎 ， 呼 吸 困难 等 。 

3. 起 病 急 ， 有 高 热 、 寒 战 、 周 身 不 适 、 头 
痛 、 关 节 痛 、 肌 肉 酸痛 。 

4. 早期 出 现 口腔 麻 烂 , 口腔 炎 , MEL, 
以 及 吞咽 困难 .生殖 器 部 位 可 有 水 疱 和 大 疮 样 
ME RAR: BER. 侦 见 胃 肠 道 溃疡 和 肾 


眼 综合 征 
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炎 。 

5 查 血 可 见 血沉 加 快 和 白细胞 增多 ，X 
线 可 见 肺炎 征象 。 

治疗 : 应 卧床 休息 ， 流 质 饮食 。 皮肤 病变 
使 用 杆菌 肽 软膏 , 眼 部 病变 用 皮质 类 固 醇 及 抗 
生 素 眼 液 点 眼 ， 及 时 散 瞳 治疗 ,对 重症 者 , 应 
全 身 使 用 皮质 类 固 醇 激 素 以 及 抗菌 素 静脉 滴 
入 。 


Stickler 综合 征 


译名 : 斯 蒂 克 勒 综合 征 

别名 : 名 进行 性 遗传 性 关节 一 眼病 变 ; D 
遗传 性 进行 性 关节 一 眼病 。 

概要 ， 本 病 为 一 种 进行 性 结缔 组 织 疾病 ， 
也 可 能 静止 稳定 或 关节 症状 随时 间 而 减轻 . 儿 
童 期 发 病 , 但 关节 病变 出 生 时 即 显 , EAR 
节 受 累 较 重 ， 其 他 关节 亦 常 受 侵 。 

病因 病理 : 病因 不 清 , 为 常 染色 体 显 性 遗 
传 ， 有 较 高 外 显 率 及 不 同 表现 型 。 

RERE: 先天 性 高 度 近视 、 散 光 ， 呈 进 
行 性 ， 角 膜 病 变 ， 并 发 性 白内障 ,慢性 葡萄 膜 
K. 脉络 膜 视网膜 病变 ， 视 网 膜 全 脱离 ， 眼 球 
疡 或 青光眼 性 失明 ， 

全 身 特征 : 

1. 关节 、 骨骼 发 育 异 常 , 关节 肥大 , 关节 
面 发 育 异常 和 早熟, 

2 关节 强直 , 关节 痛 , 关节 活动 度 及 支持 
关节 的 结缔 组 织 异 常 。 

3. BR UD HÆ. 

治疗 ;对症 治 疗 。 


Still 综合 征 


译名 斯 蒂 尔 综合 征 

别名 : 加 少年 型 类 风湿 性 关节 炎 ; @@ 幼 年 
型 类 风湿 病 ; 加 急性 多 关节 炎 综 合 征 ; © 
Dreier 综合 征 ;@Chauffard-Ramon 综合 征 ; 
Chauffard-Still 综合 征 。 


概要 : 本 征 主 要 特点 为 低热 、 皮肤 多 形 红 
斑 及 类 风湿 关节 炎 ， 青 春 期 发 病 ， 女 性 多 见 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 同 胶原 病 及 自身 免 
疫 性 疾病 有 关 . 软骨 侵蚀 ,非特 异性 淋巴 结 增 
生 ， 心 肌 炎 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 ， 巩 膜 炎 ， 穿 孔 性 巩膜 软化 ， 
虹膜 睫 状 体 炎 ， 角 结膜 炎 ， 角 膜 带 状 混浊 。 

2. 脉络 膜 炎 ， 全 色素 膜 炎 ， 继 发 性 青 光 
女 ， 并 发 白内障 ， 视 网 膜 脱离 ， 眼 球 萎缩 ， 

全 身 特 征 : 

1 低热， 皮肤 多 形 红斑 ， 皮 肤色 素 沉 着 。 
类 风湿 关节 炎 。 

2. 淋巴 结 肿 大 , 脾 肿 大 , 胸膜 炎 , 腹膜炎 。 

3. 实验 室 检查 : 白细胞 增多 ， 中 度 贫 血 ， 
血沉 增高 。 

4.X 线 检查 ,关节 脱 钙 及 侵蚀 ,并 节 腔 缩 
小 。 

治疗 : 抗 风湿 对 症 治疗 ,肾上腺 皮质 激素 ， 
保 泰 松 ， 消 炎 痛 等 药 特 治疗 。 


Strabismus Fixus 


译名 : 固定 性 斜视 

概要 :本 征 与 广泛 性 纤维 化 综合 征 可 能 属 
于 同一 类 型 。 

病因 病理 : 属 遗 传 性 疾患 为 先天 性 双 侧 
(或 单 侧 ) 内 直 肌 或 外 直 肌 被 肥厚 的 纤维 组 织 
替代 所 致 的 眼球 偏 位 。 

REHE: 

1. 眼球 处 于 完全 固定 状态 , 不 能 转动 , 在 
局 部 或 全 身 麻醉 下 被 动 性 眼球 运动 也 受到 限 
制 ， 用 牵 拉 试验 可 证 实 。 

2. 临床 上 将 固定 性 斜视 又 分 为 固定 性 内 
斜视 和 固定 性 外 斜视 (被 动 转眼 试验 不 能 将 根 
球 牵引 至 内 转 位 )。 牵 拉 试 验 感 觉 外 毗 部 有 阻 
力 不 能 松弛 。 固 定性 内 斜视 〈 又 称 集合 性 斜 
视 ) 转 固定 性 外 斜视 〈 又 称 固定 性 散 开 性 斜 
W 较 多 见 。 
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全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 
治疗 ; 对 症 处 理 。 


Strachan-Scott 综合 征 


译名 ， 斯 一 斯 综合 征 

别名 , 四 核 黄 素 缺乏 综合 征 @Howes-Pal- 
lister-Landor 综合 征 。 

概要 :1897 年 Strachan 报告 本 征 , 主要 特 
征 为 弱视 、 口 腔 炎 及 手足 麻木 。 

病因 病理 : 慢性 营养 不 良 , 主要 是 B 族 维 
生 素 缺 乏 ,病理 见 视神经 中 央 部 矿 精 纤维 的 双 
侧 对 称 性 消失 ， 黄 斑 神 经 节 细 胞 消失 严重 病 
例 。 

根部 特征 , 弱视 , 角膜 变性 , 视神经 萎缩 ， 
严重 者 可 见 黄 班 部 神经 节 细 胞 , 双 侧 对 称 性 视 
神经 中 央 部 赃 业 纤维 消失 ,也 可 见 球 后 视神经 
炎 。 

全 身 特征 : 

L RR F BENE 

2 手足 及 躯干 麻木 偶尔 颜 面部 麻木 。 

3. 共 济 失调 , 反射 消失 , 下 肢 远 端 深 感觉 
障碍 ， 少 数 为 痉挛 性 截瘫。 

4. OR ER, EMBER, MAS. 

5. 低 蛋白 血 症 , 低 色 素性 小 细胞 性 贫血 ， 
HEER Ba 和 Bl: 水平 降低 AR), 酮 基 转移 栈 
活性 降低 ， 尿 甲 基 丙 二 酸 排泄 异常。 

治疗 ， 改善 营养 ， 给 予 维生素 B 族 类 药 
物 ， 恢 复 取决 于 弱视 程度 和 是 否 及 时 治疗 。 


String 综合 征 


译名 : 扣 带 综合 征 

WE: 环 扎 术 后 综合 征 。 

概要 :主要 为 眼 部 血液 循环 障碍 的 病征 表 
现 ， 多 发 生 于 手术 后 的 第 14 一 19 天 。 症 状 常 
持续 数 周 之 久 , 最 后 可 缓解 , 但 可 引起 视网膜 
剥离 。 

病因 病理 : 主要 由 于 视网膜 脱离 病人 行 巩 


膜 环 所 手术 之 后 ， 因 环 扎 带 在 巩膜 赤道 部 位 ， 
可 影响 涡 状 静脉 之 引流 ,后 睫 状 长 动脉 可 被 直 
BAH, 使 血液 循环 发 生 障 碍 , 造成 眼前 节 缺 
血 所 致 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 痛 , 银 瞪 水 种 , 眼球 突出 , 球 结膜 显 
Fkh. IRRE. 

2. Tyndall 现象 阳性 。 虹 膜 后 粘连 呈 特 殊 
的 绿色 ， 色 素 膜 炎 。 

3. 眼 内 压 降低 或 升 高 ， 视 网 膜 再 脱离 。 

全 身 特征 : 可 有 剧烈 头痛 。 

治疗 : 

1. 对 症 处 理 ， 修 正 环 扎 条 或 松 解 之 。 

2 给 予 皮质 类 固 醇 治疗 。 

3. 复方 樟 柳 碱 工 号 注射 液 ，1ml 球 旁 或 
枝 浅 注射 ， 一 日 一 次 。 


Sturge- Weber 综合 征 


译名 : 斯 一 韦 综合 征 

别名 : 青光眼 颜面 血管 桨 综合 征 ; DR 
面 血管 瘤 病 ; 人 @ 脑 一 三 又 神经 血管 瘤 病 ; DK 
脑 三 又 神经 血管 痛 ;@@ 眼 神经 皮肤 血管 瘤 病 ; 
轿 神经 一 眼 一 皮肤 血管 瘤 病 ;@ 〇 神经 皮肤 血管 
MA: @ 血 管 一 脑 一 三 叉 神经 综合 征 ; @ 血 管 
瘤 病 ; 9 皮肤 一 软 脑 血管 瘤 病 ; 四 脉络 膜 血管 
瘤 病 ; @Sturge-Weber 病 ; (BSturge-Kalisher- 
Weber tA fE: (DSturge-Weber-Dimitri 综合 
征 ; GSturge 病 ; @Sturge EMMA: TD 
Schirmer 综合 征 ; (8 Krabbe-Weber-Dimitri 
病 ; @Kalisher 综合 征 ; Krabbe 工 型 综合 征 ， 
DJahnke 综合 征 ; ØLawford 综合 征 ; @Milles 
综合 征 ; DWeber-Dimitri 综合 征 。 

概要 : 1860 年 Schirmer 提出 报告 ，1879 
年 Stuge ARE T AE A RE GR 
并 指出 这 种 发 作 , 提 示 脑 内 可 能 有 与 颜面 血管 
FEALLAI M ER. 这 种 推测 , 后 为 Kalischer 病 
理 检查 所 证 实 . 1929 年 , Weber 从 放射 线 检查 
中 又 发 现 了 脑 内 的 大 片 钙化 阴影 ,后 人 多 称 本 
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眼 综合 征 


病 为 Sturge-Weber 综合 征 或 Sturge-Kalis- 
cher-Weber 综合 征 . 1960 年 ，Aiexander 收集 
文献 已 有 257 例 , 国内 1957 年 已 有 学 者 报道 。 
主要 特征 为 颅 内 血管 瘤 , 沿 三 叉 神经 分 布 的 面 
部 毛细 血管 扩张 ,先天 性 青光眼 及 神经 系统 症 
状 。 出 生 后 即 可 发 病 。 

病因 病理 : 系 先天 性 胚胎 早期 血管 系统 发 
良 畸 形 的 结果 ， 近 年 来 认为 同 染色 体 畸 变 有 
关 , 即 D 染色 体 部 分 三 体型 病理 见面 部 和 脑 
血管 呈 瘤 样 异常 扩张 ， 房 角 贿 形 , RAR E 
巩膜 血管 畸形 。 

眼 部 特征 : 

1 先天 性 或 青年 性 青光眼 是 本 征 的 主要 
特征 , 多 位 于 颜面 血管 瘤 的 同 侧 , 约 70% 表 现 
为 水 眼 型 ,少数 病例 可 为 单纯 性 青光眼 或 继 发 
性 青光眼 ， 个 别 病例 可 直至 晚年 才 发 生 。 

2. 尚 可 见 眶 部 血管 瘤 , 眼 肌 麻 痹 ,斜视 ， 
高 度 届 光 不 正 ， 偏 言 ， 眼 球 突出 ， 结 膜 、 巩 膜 
毛细 血管 扩张 ， 角 膜 缘 血 管 网 及 角膜 变性 , 虹 
膜 异 色 , 虹膜 萎缩 , 虹膜 血管 痛 ， 先 天 性 晶体 
移 位 、 混 间 。 视 乳头 缺损 及 视 乳 头 水 肿 。 

3 颜面 部 血管 瘤 的 同 侧 眼底 色泽 较 暗 ， 
星 天 鹅 绒 样 ,脉络 膜 标记 模糊 不 清 , EEF 
曲 扩张 隆起 ,并 可 见 贺 形 或 类 贺 形 粉红 或 暗 红 
大 小 不 一 的 脉络 膜 血管 瘤 ， 一 般 不 超过 6p?， 
多 见于 后 极 部 。 

4 晚期 表现 为 视网膜 变性 ,视网膜 脱离 ， 
AIM RENE. 

全 身 特 征 ， 

1. 颜面 部 沿 三 又 神经 一 支 或 各 支 分 布 的 
葡萄 样 紫 红色 皮肤 血管 瘤 〈 火 焰 半 )， 上 至 一 
侧 前 额 或 头顶 , 下 方 可 扩展 到 层 部 , EZ FE 
色 ， 可 有 半 侧 面部 萎缩 。 

2. 四 肢 、 躯干 皮肤 , 同 侧 脑 及 脑膜 也 可 发 
生 血 管 瘤 及 血管 畸形 , 同 侧 颅 内 可 见 大 脑 皮 层 
有 广泛 性 萎缩 及 钙化 形成 ,也 有 内 胜 血 管 瘤 的 
报道 。 

3. ER OG BEG MER EE 
FERE, 智力 迟钝, 精神 异常 , 记忆 力 减 退 ， 


语言 障碍 。 

4. 同 侧面 骨 肥大 ， 肢 端 肥大 症 ， 躯 体 肥 
胖 ， 生 殖 器 发 育 不 良 。 

5.X 线 检查 可 见 皮质 内 具有 迁 曲 而 平行 
如 脑 回 状 的 钙化 变性 线 纹 , 颅 内 钙化 阴影 , 脑 
电 图 示 双 侧 波 幅 不 对 称 。 

治疗 ; 

1. 无 理想 疗法 ， 缩 瞳 降 压 治疗 有 一 定 效 
果 , 对 房 角 异 常 可 做 房 角 切 开 或 滤 过 性 降 眼 压 
FR. 但 成 功率 低 , 并 发 症 严重 ， 如 驱逐 性 脉 
络 膜 出 血 等 。 

2 因 脉络 膜 血管 瘤 引 起 网 膜 脱 离 者 ， 可 
行 冷凝 术 ， 使 部 分 管 腔 闭塞 ， 形 成 周围 疤痕 ， 
限制 其 发 展 。 


Subclavian Steal 综合 征 


译名 : 锁骨 下 动脉 偷 漏 综合 征 

别名 : 四 锁骨 下 动脉 盗 血 综合 征 ; OR- 
血 倒流 ; @ 笛 一 基底 动脉 功能 不 足 ; 中 基底 动 
脉 供血 不 足 综合 征 ; @ 椎 一 基底 动脉 综合 征 。 

概要 :1960 年 Contonni 首 报 本 病 ,指出 本 
征 系 锁骨 下 动脉 近 端 部 梗阻 , 椎 动脉 血液 被 虹 
吸 倒流 和 人 锁骨 下 动脉 ,致使 基底 动脉 骤然 缺 血 
MERLE DE RER 

病因 病理 :在 分 出 椎 动脉 前 的 锁骨 下 动脉 
近 端 部 狭窄 或 阻塞 ， 使 血液 流向 对 侧 椎 动脉 ， 
并 沿 着 同 侧 椎 动脉 倒流 向 前 臂 . 引 起 锁骨 大 动 
脉 近 端 阻塞 的 主要 原因 可 有 : (1) 动脉 硬化 ; 
(2) 锁骨 下 动脉 近 端 闭锁 ; (3) EEE. 

眼 部 特征 : 复 视 (一 过 性 ), OF 眼 
球 震 额 ， 一 侧 前 臂 活 动 可 致 暂时 视力 丧失 。 

全 身 特征 : . 

1. 脑 血管 供血 不 足 ， 头 党， 血管 性 头痛 ， 
TEGER. KEM BEE Å TAR. 

2. 耳蜗 前 庭 神经 症状 : BE , 与 头 部 转动 
或 倾 余 有关， 耳鸣， 听力 障碍 ， 恶 心 。 

3. 患 侧 肢体 麻木 , 刺 痛 或 感觉 异常 , 左上 
肢 比 右 上 肢 更 易 受 累 ,但 亦 可 有 双 上 肢 均 受累 
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者 ,个 别 病例 可 出 现 月 苗 后 束 症状 ,平衡 障碍 ， 
意识 障碍 , 共 济 运动 失调 , 亦 可 有 短暂 的 不 全 
ERTER 

4. 部 分 锁骨 下 动脉 梗阻 时 ， 常 可 沿 其 走 
行 听 到 很 响 的 粗粮 杂音 , 患 侧 肪 动脉 血压 明显 
下 降 , HEDER FI PTE RR 
表现 。 

5. 经 股 动脉 逆行 插 管 作 造影 可 发 现 血 管 
的 阻塞 部 位 及 椎 动脉 血液 倒流 现象 。 

治疗 : 主要 为 外 科 手 术 治疗 。 眼科 可 对 症 
治疗 。 


Sun Set 综合 征 


译名 :“ 日 落 ”综合 征 

概要 :本 征 是 后 房型 人 工 晶体 植 人 术 后 并 
发 症 之 一 , 其 表现 为 人 工 晶体 逐渐 下 沉 ， 散 暗 
后 可 见 其 光学 部 分 之 上 部 ,玻璃 体内 见 色素 颗 
粒 ， 可 继 发 青光眼 。 

病因 病理 :发 生 原因 是 在 人 工 晶体 植 人 术 
中 损伤 了 下 部 后 囊 膜 或 人 工 晶体 下 裤 误 和 发 
孔 , 进入 玻璃 体 ,损伤 了 下 方 的 晶体 悬 韧 带 所 
致 。 

眼 部 特征 :一 般 在 术 中 操作 者 会 发 现 晶体 
后 冲 膜 受 损 之 过 程 。 患 者 术 后 或 1 一 2 周 后 出 
现 视力 下 降 , 或 术 眼 单眼 复 视 ,观察 人 工 晶体 
下 沉 , 在 瞳孔 领 看 到 上 方 之 光学 边缘 , 如 完全 
下 沉 ， 在 瞳孔 领 人 工 晶体 缺 如 ， 须 补 加 十 
10D. S 左右 矫正 镜片 矫正 视力 人 工 晶体 向 后 
下 方 倾斜 ,玻璃 体 见 色素 上 颗 粒 , 有 时 眼 压 升 高 。 

全 身 特征 : 如 眼 压 升 高 可 有 头痛 、 恶 心 。 

治疗 : 

1. 预防 为 主 , 术 中 精心 细致 操作 。 如 过 到 
后 囊 破 裂 则 不 再 植 人 人 工 晶体 。 或 慎重 处 理 ， 
先 用 Healon 注入 前 房 ， 使 之 覆盖 于 后 囊 膜 破 
有 裂孔 上 , 植 人 人 工 晶体 时 要 仔细 看 清 晶体 禅 跨 
过 裂孔 之 后 ， 再 继续 下 送 至 完成 全 部 动作 。 

2 术 中 注意 准确 辨别 韧带 情况 ; HA 
体 后 用 小 摄 子 在 12 点 角膜 缘 上 2mm 处 推 压 


巩膜 ,可 见 晶 体 光学 部 分 向 下 移动 , 松 开 加 压 ， 
人 工 晶体 上 移 复位 , 证 明 韧带 完整 无 损 , 若 不 
复位 说 明 韧带 损伤 。 遇 此 情况 , 将 人 工 晶体 襟 
转 旋 90" 于 左右 水 平 位 即 可 防止 日 落 现 象 。 

3. 截 囊 过 程 中 要 细心 ， 务 使 前 囊 完 整 截 
开 ， 避 免 操 作 中 再 使 后 部 受 牵 拉 损伤 。 


Superior Fascial 综合 征 


译名 : 上 筋 膜 综合 征 

概要 :本 征 主要 特征 为 上 斜 肌 闽 综合 征 合 
并 由 滑车 到 上 和 斜 肌 起 始 部 眼球 筋 膜 守 粘连 所 
引起 的 异常 。 

病因 病理 , 病因 不 清 , 可 能 为 肌肉 及 其 附 
着 面 的 原 发 性 缺陷 。 

眼 部 特征 : 斜视 ,上 斜 肌 功能 障碍 。 当 眼 
球 向 上 注视 时 , 瞪 裂 增 宽 , 内 收 和 外 展 运 动 受 
限 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 ;可行 手 术 矫 正和 斜视 ,但 手术 应 慎重 。 


Superior Rim 综合 征 


译名 : 上 缘 综合 征 
概要 : 本 征 主要 特点 为 先天 性 视 乳 头 异 


病因 病理 : 病因 不 清 。 

眼 部 特征 : WAA AW MAR FIA 
有 广泛 缺损 , 而 上 缘 完整 。 血管 从 视盘 中 心 发 
出 , 跨越 上 缘 向 上 延伸 , 而 向 下 的 血管 直接 走 
向 下 方 ， 形 成 视网膜 血管 皇上 下 轴 方 向 走行 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 


Superior Vena Cava 综合 征 
译名 : 上 腔 静 脉 综合 征 


别名 : 上 腔 静 脉 阻塞 综合 征 (Superior 
Vena Cava bstruction Syndrome); @ 腔 静脉 阴 


眼 综合 征 
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塞 综合 征 ; @ 纵 隔 上 部 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特点 有 呼吸 困难 , 颅 及 胸 
部 静脉 扩张 。 好 发 于 男性 ， 以 40 一 50 岁 为 多 
见 。 

病因 病理 :可 由 于 主动 脉 肿瘤 、 纵 隔 肿 瘤 、 
甲状 腺 瘤 压 人 迫 或 阻塞 上 腔 静 脉 所 致 . 

眼 部 特征 :眼球 突出 , 眼 蛤 和 球 结膜 水 肿 ， 
ERAR, 结膜 静脉 扩张 ， 继 发 性 青光眼 (仰卧 
位 较 坐 位 时 眼 压 更 高 )， 上 巩膜 及 涡 静 脉 压力 
增高 (上 腔 静 脉 阻塞 时 , 致 闫 静脉 压 显著 升 高 
引起 ), 视 乳 头 水 肿 , 视网膜 静脉 怒 张 弯曲 , 视 
网 膜 出 血 。 

全 身 特征 : 

1. 面部 、 颈 部 及 上 躯干 部 有 境界 清楚 的 
紫绀 和 水 肿 , 颜 面部 及 颈 部 水 肿 明显 时 可 使 头 
BED. 

2. 呼吸 困难 , 端 坐 呼吸 , 胸膜 积 液 , 口腔 、 
咽喉 粘膜 青紫 ， 水 肿 和 紫绀 。 偶 见 心包 积 液 。 

3. E, BEDR KUR: TF RE. 
PRE, SJM HENG, BEE Mt. 

治疗 :手术 解除 压迫 ,肿瘤 可 放疗 或 化 疗 。 


Swan Blind-Spot 综合 征 


译名 : 斯 旺 育 点 综合 征 

别名 : OHARA E (Blind-Spot Syn- 
drome); 四 斜视 综合 征 ; OSwan 综合 征 。 

概要 : 1947 年 Swan 描述 报告 本 病 , 有 人 
认为 无 重要 的 临床 意义 ,可 不 必 诊 断 , 本 征 的 
概念 有 较 多 的 争论 和 评判 ， 目 前 仍 未 得 到 公 
认 。 

病因 病理 ， 共 转 性 内 斜视 ， 斜 视 在 12" 一 
18" 之 间 , 两 眼 代 偿 性 过 分 会 聚 , 以 避免 由 于 轻 
度 内 斜 引起 的 复 视 。 

眼 部 特征 : 

1. 本 征 是 指 一 类 共 转 性 内 斜视 患者 ， 余 
视 度 约 在 12 一 18*, 固 视 眼 的 黄斑 物象 恰 落 在 
偏 斜 视 眼 之 盲点 处 ,因而 偏 斜 眼 能 形成 中 心 暗 
点 , 而 且 视力 良好 , 不 需要 产生 抑制 和 视网膜 


| 对 应 异常 , 但 如 用 三 梭 镜 将 斜视 度 减少 时 , 则 
发 生 复 视 。( 生 理 盲点 的 中 心 约 位 于 视野 桥 侧 
15° 处 , 并 在 水 平 中 线 下 1. 5”, 其 面积 大 小 , 横 
径 约 5. 5 一 6"， 垂 直径 约 7.5). 

2. 同 视 机 试验 , 患者 多 有 两 眼 单 视 功能 ， 
融合 范围 和 立体 觉 正常 。 

全 身 特 征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 : 手术 准确 娇 正 内 斜视 , 眼球 正 位 功 
能 训练 。 两 眼 视觉 可 望 达到 功能 痊愈。 


Swan 1 综合 征 


译名 : 斯 旺 综合 征 工 型 

别名 :先天 性 内 嘴 装 皮 一 下 斜 肌 功能 不 足 
综 Å fE (Congenital epiblepharon-inferior 
oblique insufficiency Syndrome). 

概要 : 1954 年 Swan 报告 本 征 , 常见 于 婴 
JU» FERRER AMMER» 痉挛 性 内 翻 及 下 斜 
肌 作用 不 足 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 发 育 性 正常 , Swan 
曾 在 5000 名 住院 病人 中 报告 有 4 例 ， 有 人 提 
出 可 能 系 下 直 肌 肌 东 的 异常 附着 所 致 。 

眼 部 特征 ， 

1. EEE 眼球 突出 , PILER. 向 下 
注视 时 ， 下 险 装 皮 显著 ，, 随 着 生长 发 育 , RE 
皮 可 逐渐 消失 .引起 下 瞪 装 皮 的 原因 是 因为 下 
WUER R RAR HEAT BI VG AR 
掩盖 下 瞪 大 部 分 ,从 而 引起 痉挛 性 脸 内 翻 和 倒 
w 

2. 下 斜 肌 功 能 不 足 , 常 表现 为 单 侧 , 除非 
在 受累 的 一 侧 , 下 斜 肌 活动 范围 内 可 有 轻 度 斜 
视 ， 一 般 很 少 有 或 无 眼球 偏 料 。 

3. 由 于 结膜 角膜 受 刺 激 而 引起 流泪 ， 角 
| 蜡 炎 ， 浅 层 角膜 溃疡 。 
| 全身 特 征 ， 少 数 病例 有 了 脸 正 丰满 。 

治疗 :下 斜 肌 功能 不 足 可 行 下 斜 肌 折 登 术 
以 加 强 其 力量 痉挛 性 瞪 内 翻 可 行 FOX RF 
ER, 可 联合 施行 手术 。 角膜 炎症 可 滴 用 抗 生 
| ÆR. 
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Sympathetic Ophthalmia 综合 征 


译名 : 交感 性 眼 炎 综合 征 

别名 : 四 交感 性 眼 炎 ; 回 交感 性 眼球 炎 ; 
图 交感 性 眼色 素 膜 炎 ; @ 交 感性 葡萄 膜 炎 ; © 
迁移 性 眼 炎 。 


概要 : 1830 年 Mackenzie 对 本 病 进行 了 描 | 


述 , 主要 是 指 一 眼 遭受 穿孔 伤 后 , REFER 
性 色素 膜 炎 反 应 . 经 过 一 定 潜伏 期 后 ( 约 2 一 
8 周 ) 未 受伤 眼 也 发 生 了 同样 的 炎症 。 发 病 率 
占 眼 球 穿孔 伤 的 1~2%。 

病因 病理 :以 往 认 为 是 由 于 病毒 感染 所 引 
起 的 ,近年 来 免疫 学 研究 提示 为 一 种 迟 发 型 自 
身 免疫 性 疾病 ,其 机 理 是 受伤 眼 分 解 了 色素 进 
人 血 流 , 成 为 一 种 抗原 物质 , 从 而 激活 了 机 体 
免疫 细胞 ,导致 抗原 一 抗体 反应 , 累及 未 伤 眼 
发 生 交 感性 眼 炎 。 病理 检查 , 见 大 量 淋巴 细胞 
和 浆 细胞 浸润 ,上 皮 样 细胞 和 巨细 胞 形成 的 结 
节 ， 脉 络 膜 增 厚 。 

眼 部 特征 : 

1. YA BE MOE. 

2 视力 可 随 发 病程 度 而 定 ， 严 重 者 可 完 
全 失明 。 

3. 如 病变 发 生 在 眼前 节 ， 则 类 似 于 虹膜 
睫 状 体 炎 , 出 现 睫 状 充血 , 非 肉 芽 肿 型 前 色素 
膜 炎 , 角膜 后 沉着 物 , 常 为 羊 脂 状 , 房 水 混浊 ， 
虹膜 纹理 不 清 ， 瞳 孔 后 粘连 。 

4 多数 病 例 炎 症 主要 在 眼 后 节 ， 表 现 为 
玻璃 体 混浊 ,脉络膜 可 有 约 1/4 一 1/3PD 大 小 
的 黄白 色 渗 出 ,多 集中 于 后 极 部 视网膜 血管 下 
面 , 视神经 乳头 水 肿 , 视网膜 水 肿 ， 甚 至 视 网 
膜 脱离 ， 眼 球 萎缩 。 约 有 1/4 病例 晚期 发 生 视 
网 膜 脉络 膜 疤痕 。 

治疗 : 


1. 抗生素 , 大 量 邮 上 了 腺 皮质 激素 , 皮质 类 | 


因 醇 和 免疫 抑制 剂 联合 应 用 ,包括 局 部 注射 和 
全 身 静脉 泣 注 。 以 尽 速 控制 炎症 。 
2. 如 伤 眼 无 保留 意义 ， 应 立即 行 眼球 摘 


除 ， 以 免 病变 累及 另 一 眼 。 

3. 如 已 发 生 了 交感 眼 炎 ， 而 受伤 眼 仅 有 
一 定 视 功能 , 原则 上 不 宜 轻易 摘除 眼球 . 因 临 
床上 大 多 受伤 眼 的 视力 恢复 往往 先 于 交感 眼 。 


Systemic Lupas Erythematosus 


综合 征 


| 译名 : 系统 性 红斑 狼疮 综合 征 

别名 : 播 散 性 红斑 狼疮 综合 征 ; 四 播 散 
性 红斑 狼疮。 

概要 :本 征 系 侵犯 皮肤 和 肾脏 等 全 身 多 个 
器 官 而 发 病 的 一 组 病征 ;血清 中 有 多 种 自体 搞 
体 ， 特 别 是 抗 核 抗体 ， 是 本 病 的 特征 性 标志 。 
多 发 生 于 女性 , 男女 比例 为 1: 7 一 9, 以 10 一 
30 岁 为 最 高 峰 。 临床 上 分 为 急性 和 亚 急性 二 
种 。 

病理 病因 : 病因 不 清 , 系 一 种 自身 免疫 性 
免疫 复合 体 病 , 一 般 认为 有 先天 易 感 性 , 组 织 
学 可 查 到 狼疮 细胞 ,病理 见 皮肤 及 多 种 内 肚 器 
官 小 动脉 有 浆 细胞 , 淋巴 细胞 浸润。 可 出 现 典 
BARA KR GMA. 

眼 部 特征 : 

1. REES, 开始 为 紫红 色 斑 片 , 数 年 后 
皮肤 出 现 白色 略 凹 陷 的 疤痕 区 域 。 皮 疹 多 与 
BU MAE FA HL 

2 视 乳 头 水 肿 、 充血 、 边界 模糊 , 其 周转 
出 现 典 型 的 水 肿 图 .围绕 着 视 和 乳头 和 黄斑 区 有 
放射 状 小 出 血 灶 及 多 个 棉絮 状 软 性 渗 出 物 . 视 
网 膜 静 脉 扩张 ， 动 脉 变 细 ， 光 反射 增强 。 视 网 
膜 水 肿 污浊 ， 有 片 状 小 出 血 。 在 贫血 情况 下 出 
血 增 多 。 

3. 严重 者 可 发 生 视 网 膜 脱 离 。 

全 身 特征 : 

1. 急性 期 常 伴 有 严重 的 全 身 症状 ， 如 不 
| 规则 发 热 , 周身 不 适 , 乏力 , 厌食, 关节 酸痛 ， 
| 肾脏 、 心 胜 方面 的 并 发 症 及 游 走 性 关节 痛 。 
2. 精神 症状 焦 虚 ， 幻 觉 ， 惊 厥 等 。 
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3. 约 有 50% 病 例 有 心包 炎 或 心 内 膜 炎 ， 
间歇 性 腹膜 炎 性 疼痛 气 促 , 呼 吸 困难 和 紫绀 ， 

4. 50% 患 者 有 面部 蝴蝶 形 斑 , 绒 部 和 四 上肢 
ERAM, EP KERMA. 

5. 实验 室 检查 : 贫血 , 血细胞 和 血小板 减 
D, 血沉 加 快 , 狼疮 细胞 阳性 。 高 丙种 球 蛋 白 
血 症 ， 尿 中 可 出 现 蛋 白 、 红 细胞 及 管 型 。 

治疗 : 

1. 肾上腺 皮质 激素 , 促 肾上腺 皮质 激素 ， 
免疫 抑制 剂 等 。 


Takayasu 综合 征 


译名 : 高 安 综合 征 

别名 : DM RET ARGE 
征 ; 四 低 血 压 性 眼 血管 病变 ; @ 无 脉 病 ; OE 
动脉 纪 综 合 征 ; G@) 主 动脉 弓 反 向 缩 窗 综合 征 ， 
图 主动 脉 弓 分 支 血栓 闭塞 脉 管 炎 ;@ 〇 逆转 的 主 
动脉 缩 窗 综 合 征 ; @ 缩 窗 性 大 动脉 炎 ; OLR 
性 大 动脉 炎 ; 四 头 臂 动脉 炎 综 合 征 ; 四 闭塞 性 
头 臂 动脉 炎 ;@ 锁 骨 下 颈 动 脉 闭 塞 性 血栓 性 动 
脉 炎 ; 四 慢性 锁骨 下 动脉 一 颈 动脉 阻塞 综合 


征 ; OM KAR: OMartorell 综合 征 工 型 ; | 
@Martorell-Fabre 综合 征 ; DRacder-Arbitz 综 | 


合 征 ，@Takayasu 病 。 

概要 : 1908 年 , 日 本 眼科 医师 Takayasu 
首 报 本 病 , 1957 年 国内 林 仕 桂 等 首先 报告 。 临 
床上 较 多 见 , 本 征 是 一 种 主动 脉 弓 和 大 动脉 弓 
的 慢性 进行 性 炎症 ,主要 特征 为 出 现 以 缺 血 为 
主要 症状 的 眩晕 、 麻 木 . 颈 及 腋窝 动脉 搏动 减 
弱 或 消失 ， 故 亦 称 无 脉 症 ; 多 见于 青年 女性 
(67.7%). RISER 11—30 岁 为 特 发 性 ,50 一 
70 岁 则 为 闭塞 性 。 

病因 病理 : 病因 不 明 。 病变 主要 侵犯 从 主 
动脉 弓 发 出 的 无 名 动脉 、 颈 总 动脉 、 锁骨 下 动 
脉 。 目前 认为 与 下 列 因 素 有 关 : O 动脉 硬化 
和 非特 异性 动脉 炎 引 起 主动 脉 弓 分 支 阻塞 ; 
《2) 结核 或 链球 菌 感染 引起 机 体 变态 反应 ; 
(3) 与 Bürger 病 、 胶 原 性 疾病 、 梅 毒 有 关 ; 


(4) 为 一 种 自身 免疫 性 疾病 。 病理 见 动脉 各 层 
均 受 累及 , 圆 形 细胞 浸润 ,弹力 纤维 断裂 ， 中 
BERAMAL, 晶状体 旦 凝固 性 坏死 视 网 
膜 神经 节 细 胞 减少 。 

眼 部 特征 : 

1. 早期 出 现 间歇 性 视力 模糊 ， 直 立时 更 
明显 ， 一 过 性 黑 了 县。 眼球 眼眶 酸痛 ， 球 结膜 血 
管 扩张 ,视网膜 中 央 动 脉搏 动 , 视 乳 头 色 变 淡 ， 
动静 脉 变 细 , MESSER. 血 流 缓慢 ， 卧 位 
时 视力 较 好 ， 视 网 膜 中 央 动 脉搏 动 消失 。 

2. 眼底 早期 正常 , 病程 持续 较 久 , 双眼 出 
现 视 乳 头 水 肿 , 可 有 花圈 样 新 生 血 管 , 动静 脉 
之 间 可 有 吻合 ， 视 网 膜 上 有 微血管 瘤 及 出 血 
点 , 周边 部 视网膜 血管 闭塞 , 也 可 有 棉 加 状 白 
BE 视网膜 中 央 静 脉 血栓 形成 ,动脉 狭窄 ， 静 
脉 不 规则 扩张 或 呈 节 段 状 改变 。 

3. 晚期 视神经 萎缩 ， 视 乳头 附近 出 现 动 
静脉 吻合 的 大 环 ,动静 脉 呈 银 丝 状 ,不 易 区 分 ， 
FEET» 偶 见 动脉 阻塞 现象 , 玻璃 体 
出 血 , 增殖 性 视网膜 炎 ， 视 网 脱离 ， 视 网 膜 中 
央 动 脉 压 降低 , 视野 向 心性 缩小 , 出 现 眼前 部 
缺 血 性 变化 。 

4. 可 有 虹膜 次 缩 ， 虹 膜 新 生 血 管 位 于 脐 
孔 缘 和 周边 部 。 MILK» BOEN. 并 发 性 
白内障 ， 或 核 性 白内障 。 继 发 性 青光眼 ， 眼 球 
MÉ. ERREF. 

宇 山 将 本 病 眼底 变化 分 为 N 期 : 第 1 期 
(视网膜 血管 扩张 期 ): 视网膜 静脉 扩张 , 管 径 
不 均 , 色调 发 暗 ， 毛 细 血 管 扩张 ， 视 网 膜 动脉 
压低 .第 工期 〈 视 网 膜 小 血管 瘤 期 ): 视网膜 
出 血 及 棉 架 状 渗 出 斑 , 视 网 膜 毛 细 血 管 扩张 并 
有 念珠 状 , 葡萄 状 的 小 血管 瘤 , 视网膜 色调 显 
著 变 暗 , 血 流 缓慢 呈 显 粒状 ,其 动脉 压 极度 低 
下 , 眼 压 也 随 之 降低 . 第 于 期 〈 视 网 膜 血管 吻 
合 期 ): 主要 见于 视 乳 头 周围 的 血管 发 生 吻 合 
和 新 生 ， 伴 有 球 结膜 血管 扩张 ， 眼球 下 陷 。 第 
NJ (合并 症 期 ): 可 有 瞳孔 散 大 , MER 
虹膜 红 变 症 ， 并 发 性 白内障 ， 继 发 性 青光眼 ， 
增殖 性 视网膜 炎 ， 继 发 性 视网膜 脱离 。 
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1939 年 百 百 氏 将 高 安 病 的 眼 部 病变 分 为 
WH: N 定型): 双眼 底 周边 部 血管 的 进 
行 性 闭塞 ,视网膜 血管 吻合 ;视网膜 血管 变形 、 
Hm, BOM i PER: MER, 
有 瞳孔 散 大 ,对 光 反 射 消失 , 调节 麻痹 ,晶状体 
迅速 混浊 。 工 型 ORD: 双眼 视网膜 静脉 
管 径 扩 大 ， 粗细 不 均 ， 呈 念珠 样 改 变 ， 视网膜 
出 血 斑 , 但 虹膜 、 睫 状 体 、 卓 状 体 无 异常 。 下 
型 (两 眼 不 同型 )， 一 眼 出 现 定型 的 经 过 ; 另 
眼 则 变化 极 轻 ， 左右 眼 差异 显著 。N 型 GEE 
A): 双眼 视网膜 血管 高 度 闭塞 , 并 发 生 吻 合 ， 
中 心动 脉 血 管 系 的 高 度 变 形 ,甚至 部 分 发 生 了 
视网膜 脱离 , 但 睫 状 血管 保持 不 变 , 虹膜 、 瞳 
和 孔 正常 ， 但 晶状体 混浊 。 

1951 年 百 百 次 夫 将 本 病 的 眼 部 改变 过 程 
分 为 三 型 ，1 型 (完全 型 )， 又 分 两 期 :第 一 
期 可 有 一 过 性 视力 障碍 , 球 结膜 、 视网膜 血管 
FAP KERE, 视网膜 中 央 动脉 压 下 降 。 第 
二 期 : REM, WILE, HRAN, 
璃 体 出 血 , 视 乳 头 周围 的 视网膜 形成 毛细 血管 
网 , 伴 有 胶 质 组 织 增生 ,视网膜 小 出 血 斑 , 视 
网 膜 动静 脉 互相 吻合 , 末 稍 血管 闭塞 , 视网膜 
结缔 组 织 增生 和 视网膜 脱离 。1 型 ‘不 完全 
AD: 停止 于 完全 型 的 症候 群 。 直 型 (异型 ): 
除 上 述 改 变 外 ， 其 经 过 有 更 加 显著 的 变化 。 

全 身 特征 : 

1. AAR, LEZI Gk. Bezo 
NKK. PIKTERE. EE DEEN. 
上 上肢 麻木 无 力 , 血压 降低 或 测 不 到 , 双 上 肢 血 
压 有 明显 差异 ， 下 肢 血压 正常 或 增高 。 

2. 心肌 缺 血 ， 冠 心病 及 心肌 梗塞 ， 眩 学 ， 
BOERE Hik ERE. 压迫 颈 
动脉 窦 可 诱 致意 识 丧失 , 血管 造影 常 表 现 有 很 
少量 血液 流入 颈 动 脉 及 无 名 动脉 . 失语 , 疲乏 
无 力 ， EA. F. 

3. 颈 部 两 侧 锁骨 上 及 胸 锁 乳 突 肌 外 的 三 
角 区 , 有 连续 性 杂音 或 收缩 期 杂音 . 面部 肌肉 
萎缩 , 咀嚼 肌 软 弱 无 力 ， 疼痛 ,或 有 麻木 , 晚 
期 出 现 牙齿 脱落 及 口腔 省 疡 ,鼻中隔 软骨 穿孔 


和 粘膜 溃疡 (多 见于 严重 病例 ) 。 

4. 血沉 增 快 , 丙种 球 蛋 白 增高 , 血 蛋 白 降 
低 , 胸部 X 线 检查 见 上 部 肋骨 有 切 迹 , 偶 见 主 
动脉 弓 升 段 和 降 主动 脉 钙 化 . 

治疗 : DOE VENT: BAER 
手术 除去 血栓 或 行 血管 移植 、 搭桥 术 。 可 同时 
应 用 肾上腺 皮质 激素 。 


Tangier 综合 征 


译名 : 丹 吉 尔 综合 征 

别名 : 家 族 性 高 密度 脂 蛋 白 缺乏 综合 
征 ;@ 甲 一 脂 蛋 白 缺 乏 综合 征 ;@a 一 脂 蛋 白 缺 
ZERE. 

概要 : 本 征 首次 在 Tangier 岛 发 现 ， 故 以 
此 命名 。 主 要 特征 为 扁桃 体 肿 大 ， 肝 脾 肿 大 ， 
脂性 便 及 角膜 浸润。 发 病 年 龄 从 儿童 期 到 50 
岁 ， 系 罕见 疾病 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 
有 具有 不 同 的 外 显 率 .大 量 胆固醇 脂 贮存 在 全 身 
组 织 , 主要 沉积 于 网 状 内 皮 系统 。 MDA, 1 
部 和 直肠 粘膜 旦 典型 的 橙黄 色 改 变 , 肝 、 脾 和 
淋巴 结 可 肿 大 。 

眼 部 特征 : 原因 不 明 的 角膜 温润， 主要 位 
于 实质 层 的 后 1/3, 裂隙 灯 检查 可 见 细小 致密 
的 斑点 , 胆固醇 脂 浓度 高 时 , 角膜 可 见 涡 纹样 
混浊 。 

全 身 特征 : 

1. 间歇 性 腹泻 (有些 病例 可 无 症状 )， 脂 
样 便 , 四 肢 远 端 反复 轻 度 感觉 障碍 , 两 侧 性 运 
动 无 力 〈 常 为 近 端 ， 偶 见 远 端 ) 。 

2. 扁桃体 肿 大 , 呈 典 型 的 橙黄 色 。 如 果 将 
扁桃 体 摘除 ， 则 残存 的 滤 泡 呈 同 样 颜 色 。 

3. 疲乏 , 贫血 , HEIS, 肝 脾 肿 大 ， 中 度 
淋巴 结 肿 大 。 

4. 高 密度 脂 蛋 白 缺 如 ， 血 浆 胆固醇 低 于 
120 毫克 %%, 磷脂 减低 , 甘油 三 脂 正 常 或 增高 ， 
.成 人 有 高 尿酸 血 症 ， 淋 巴结 和 骨髓 有 泡沫 细 
K. 肌 电 图 对 诊断 本 征 有 参考 价值 。 


限 综合 征 
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治疗 : 目前 无 特异 性 治疗 ， 病 呈 良 性 。 
Taveras 综合 征 


译名 : 铃木 综合 征 

别名 : 四 进行 性 颅 内 动脉 阻塞 综合 征 ; @ 
多 发 性 进行 性 颅 内 动脉 闭塞 综合 征 ;@@ 特 发 性 
脑 底 动脉 环 闭塞 ;@ 颅 内 动脉 进行 性 闭塞 综合 
征 ; @ 脑 底 异 常 血 管 网 综合 征 , @ 脑 底 异常 血 
管 网 病 ; @ 脑 底 毛细 血管 扩张 综合 征 ; OMF 
病 综合 征 (Moyamoya Syndrome) ，@Leed 综 
fik: OMaki 综合 征 。 

概要 : 1969 年 由 日 本 Taveras 等 提出 报 
告 ,并 命名 为 烟雾 病 , 主要 特征 为 记忆 力 丧失 ， 
肢体 偏瘫 及 一 过 性 黑 睁 ， 多 见于 儿童 和 青年 ， 
女性 多 于 男性 。 

病因 病理 : 由 先天 性 血管 畸形 、 非特 异性 
动脉 炎 、 外 伤 等 多 种 病因 引起 . 病理 检查 为 脑 
底 双 侧 颈 内 动脉 闭塞 .基底 神经 节 和 脑 干 上 部 
毛细 血管 吻合 成 网 状 ， 恰 似 抽烟 所 奔 的 烟雾 ， 
故 又 命名 烟雾 病 。 

眼 部 特征 : 一 过 性 黑 腺 , 单 侧 上 险 下 垂 , 视 
野 缺损 , 偏 盲 。 眼 动脉 压 异 常 增高 (此 为 早期 
诊断 的 依据 ) 。 

全 身 特征 : 

1. 早期 为 一 过 性 脑 缺 血 发 作 ,包括 头痛 、 
头 量 等 ,病程 进一步 发 展 可 出 现 蛛网 膜 下 腔 出 
w PGS SM RE, RE GER 
å KATE RK. 

2. 肢体 无 力 ,记忆力 丧失 , 局 部 麻木 , 紧 
ARKET RRE KRE, MOM ME 
神 性 动用 不 能 。 

3. 脑 血管 造影 可 显示 狭窄 、 闭 塞 的 脑 血 
管 部 位 和 异常 的 血管 网 ,并 有 广泛 而 丰富 的 侧 
支 循环 形成 。 kolde E 
性 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 病因 治疗 。 主 要 为 脑 外 
科 治 疗 。 


Tay-Sachs 综合 征 


译名 : 泰 一 萨 综合 征 

别名 : 四 机 儿 型 黑 莘 性 家 族 性 痴呆 ; OK 
脑 一 黄斑 变性 综合 征 ，@Tay-Sachs 病 。 

概要 : ANA ERA ETE 
MA BRITER: EREFRAEL, 
出 生 后 3 一 12 个 月 发 病 , 多 在 2 一 3 岁 内 死亡 ， 
BLAR. 

病因 病理 : 常 染色 体 隐 性 遗传 , 多 数 有 血 
族 联 姻 史 。 为 神经 磷脂 及 卵 磷脂 代谢 发 生 障 
碍 , 节 甘 脂 类 代谢 障碍 的 原 发 性 病变 , 导致 视 
网 膜 神经 节 细胞 及 中 枢 神 经 系统 的 退行 性 变 
性 .病理 见 视网膜 和 大 脑 的 神经 节 细胞 为 大 量 
脂 类 沉积 而 呈现 肿胀 ,晚期 胶 质 增 生 和 广泛 脱 
EM. 

眼 部 特征 : 

1. 早期 即 有 视力 障碍 , 婴儿 不 能 注视 , 眼 
底 检查 可 见 黄斑 部 有 一 典型 的 樱桃 红 点 ,其 后 
由 于 视神经 萎缩 而 迅速 致 育 。 

2. 瞳孔 对 光 反 应 迟钝 ， 完 全 黑 了 县 时 光 反 
应 消失 ， 侦 尔 可 有 了 眼球 震 烟 、 斜 视 等 。 

全 身 特征 : 

1. 出 生 3 个 月 时 婴儿 是 健康 的 ， 其 后 停 
ERF, 而 变 成 一 个 肥胖 的 , 肌肉 松弛 无 力 的 
儿童 。 

2. 表情 呆板 、 淡 漠 。 不 能 抬头 和 起 坐 , 肌 
肉 无 力 , ARGE GR NE 
强 。 

3. 听觉 过 敏 , 惊吓 反射 增强 , 早期 四 肢 呈 
BRR, 病程 进展 可 呈 进 行 性 痴呆 、 疗 痛 或 痉 
FHER. 

4. 肝 脾 肿 大 ， 淋 巴 细胞 胞 浆 中 有 脂 质 颗 
粒 。 

治疗 :无 特殊 疗法 , 患 儿 多 在 3 岁 前 死亡 。 
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Terry 综合 征 


译名 : 台 利 综合 征 

别名 : 晶状体 后 纤维 增生 综合 征 ; OF 
产儿 视网膜 病变 ，@ 早 产儿 视网膜 病变 综合 
征 ; @ 晶 体 后 纤维 组 织 形 成 ; ORI HEEE 
纤维 增生 症 。 

概要 : 1942 年 Terry 首先 描述 , 是 一 种 原 
发 性 视网膜 血管 疾病 ， 此 病 出 生 时 并 不 存在 ， 
其 改变 多 发 生 在 生 后 3 一 6 周 ,多 为 早产 儿 , 尤 
其 是 多 产儿 , 母亲 年 龄 大 者 , 增生 纤维 组 织 从 
网 膜 伸 人 玻璃 体 ， 连 于 晶体 后 ， 可 致 育 ， 男女 
性 别 无 差异 。 

病因 病理 :有 学 者 认为 新 生 儿 长 时 间 置 于 
高 浓度 氧气 环境 中 所 致 ， 病 理 为 视网膜 水 肿 、 
出 血 、 血 管 扩张 、 机 化 、 视 网 膜 脱 离 。 

RERE: 本 征 多 为 双 目 受累 , 临床 上 根 
据 病程 可 分 为 早期 病变 和 晚期 病变 。 

L 早期 病变 : 为 出 生 后 一 个 月 左右 至 五 
个 月 内 , 眼底 可 见 视 乳头 边界 模糊 , 视网膜 动 
BF BOGE. OR RE MF 
可 有 出 血 及 灰色 肿胀 隆起 ， 视 网 膜 普 遍 水 肿 ， 
视力 减退 随 着 病情 的 发 展 , 视网膜 新 生 血 管 
增多 ,血管 条 索 和 纤维 增生 ,并 伸 人 玻璃 体内 ， 
导致 玻璃 体 混浊 ,晶状体 后 部 出 现 含有 新 生 血 
管 网 的 纤维 膜 。 

2 晚期 ( 指 五 个 月 以 后 ): 晶体 纤维 组 织 
增殖 趋向 静止 , 出 现 退 行 性 改变 。 晶状体 由 于 
增殖 组 织 收缩 而 向 前 移 位 , 玻璃 体 混浊 ， 视 乳 
头 被 牵引 而 发 生 移 位 变形 ， 视 网 膜 萎缩 非 薄 、 
变性 , 视网膜 脱离 ， 黄 班 部 变性 。 瞳 和 孔 区 被 曲 
JEF HEG HL RE ER 
(为 本 病 晚 期 诊断 依据 之 一 ) 晶状体 与 角膜 后 
面相 接触 ， 使 角膜 水 肿 混浊 ， 虹 膜 前 后 粘连 ， 
继 发 性 青光眼 ,瞳孔 对 光 反 应 消失 ,色素 膜 炎 ， 
虹膜 萎缩 ， 眼 球 萎缩 。 此 外 ， 尚 可 见 小 眼球 ， 
RER WARE FARENE MU 
内 斜视 ， 废 用 性 外 斜 等 。 


| 


本 征 眼底 病变 可 分 为 V 级 : 

1 级 : 视网膜 小 静脉 末端 扩张 ,出现 异常 
分 枝 的 血管 处 ， 平 坦 地 展现 于 视网膜 上 。 

I 级 :视网膜 血管 吻合 处 产生 一 条 视网膜 
内 环形 的 白 线 ， 常 始 于 视网膜 周边 的 显 上 方 。 

了 级 : 白 线 增 粗 形成 一 条 隆起 的 赌 (这 与 
动静 脉 短路 相符 合 )， 新 生 血 管 从 贿 的 表面 向 
玻璃 体 延 伸 , 弓形 长 人 晶体 后 面 。 视盘 面 上 可 
见 有 不 透明 、 无 血管 的 纤维 条 带 长 人 玻璃 体 。 

级 :周边 部 视网膜 浅 脱离 。 

\ 级: 纤维 组 织 增殖 , 可 自视 乳头 向 晶体 
和 锯齿 缘 生 长 ， 可 发 生 视网膜 全 脱离 。 

本 征 可 以 停止 于 某 一 早期 阶段 . 某 些 病例 
有 自行 消退 趋势 , 也 可 继续 进展 , 预后 视力 情 
况 可 根据 病情 严重 程度 和 病变 范围 而 各 异 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ,控制 给 氧 量 , 给 予 维 
ERE, 激素 药物 , 对 青光眼 可 用 毛 果 芸香 奏 
眼 液 点 眼 ， 或 手术 治疗 。 


Terson 综合 征 


译名 : 太 尔 松 综合 征 

别名 : 四 蛛网 膜 下 腔 出 血 一 眼 出 血 综合 
征 ; @ 蛛 网 膜 下 腔 出 血 并 玻璃 体 出 血 症 ; @ 蛛 
膜 下 出 血 综合 征 。 

概要 : 1939 年 Terson 报道 本 病 ， 主 要 特 
征 为 头痛 , 视网膜 下 腔 出 血 及 眼底 出 血 。 本 病 
FR. 

病因 病理 :由 于 脑 内 动脉 瘤 的 破裂 或 外 伤 
后 , 蛛网 膜 下 腔 出 血 , 通过 视神经 东 的 蛛网 膜 
下 腔 流 入 琉璃 体 ,也 可 因 颅 内 压 增高 使 视网膜 
静脉 回流 障碍 ， 导 致 小 静脉 破裂 所 致 . 

眼 部 特征 : 视力 明显 下 降 , BALL Å] 
侧 偏 余 ， 眼 外 肌 无 力 ， 双 侧 瞳 孔 不 等 大 、 散 大 
或 缩小 , 对 光 反 射 迟钝 、 玻 璃 体 出 血 ， 视 网 膜 
出 血 等 . 视 乳 头 周围 出 血 或 视网膜 前 出 血 , 视 
乳头 水 肿 ， 视 神经 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 突然 头痛 、 呕吐, 意识 丧失 , 颈项 强直 


眼 综合 征 
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等 脑膜 刺激 症状 及 蛛网 膜 下 腔 出 血 征 。 

2. 脑脊液 为 血性 ， 压 力 增高 。 

治疗 : 

1. 积极 抢救 ,高 渗 药 物 降低 颅 内 压 , 防止 
再 出 血 和 昏迷 。 

2. 根据 CT 扫描 和 病因 诊断 ， 脑 外 科 考 
虑 开 鼎 手术 止血 和 清除 出 血 。 

3. 眼科 治疗 要 在 全 身 状况 稳定 后 才能 开 
始 考虑 , 可 做 碳 剂 及 透明 质 酸 酶 注射 , 或 考虑 
玻璃 体 切 割 术 。 


Thomsen 综合 征 


译名 : 托 姆 森 综 合 征 


别名 : @ 先 天 性 肌 强 直 综合 征 , 加 先天 性 | 


肌 强直 《Myotonia Congenital)，@Thomsen 
病 ， 

ERE. 1876 年 Thomsen 报道 本 征 ; 主要 
特征 为 肢体 肌 群 强直 , 肌 肥 大 及 一 过 性 眼 肌 麻 
痹 , 主要 见于 男性 ,儿童 期 5 岁 前 发 病 , 至 青 
春 期 更 为 显著 ,情绪 紧张 及 天 气 寒冷 等 可 使 肌 
强直 现象 加 重 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 ， 
有 家 族 遗 传 倾向 ,有 学 者 认为 主要 缺陷 是 肌 纤 
维 膜 的 不 稳定 性 ,可 能 在 神经 肌肉 接头 处 乙酰 
胆 碱 过 多 , 肌 原 纤维 和 肌 浆 量 增多 , 而 引起 本 
病 ， 后 期 出 现 萎缩 性 改变 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 脸 运动 障碍 ， 闭 险 后 数秒 钟 内 不 能 
AMPF REENE). 

2 眼球 运动 迟缓 ， 眼 肌 受 累 时 患者 欲 向 
某 方向 注视 时 , 不 能 立即 转移 视线 , 一 过 性 眼 
SALEN PIE. 

全 身 特征 : 

1 肢体 僵硬 , 肌 群 强直 , 动作 不 灵活 ,以 
致 起 步 困 难 , 主要 累及 上 下 肢 肌肉 , 如 果 发 生 
FL» 则 握拳 持 物 后 不 能 立即 放松 , 天 气 变 
冷 时 肌 强直 加 剧 ,但 重复 运动 后 可 逐渐 趋 于 正 
常 ， 肌 肥大 。 


2. 智力 低下 。 

3. 咀嚼 肌 群 和 喉 肌 也 可 受 侵 及 。 

4 腿 反 射 正常 或 增强 ， 肌 肉 假 性 肥大 并 
极 坚 硬 , 晚期 可 能 出 现 肌 萎 缩 , 肌 电 图 和 肌 活 
检 对 诊断 有 参考 价值 。 

治疗 : 奎 宁 、 盐 酸 普 鲁 卡 因 酰 胺 治疗。 


Tight Leteral Rectus 综合 征 


译名 : 外 直 肌 牵 拉 综 合 征 

病因 病理 ， 因 手术 所 致 。 

RERE: 外 和 斜视 , 用 牵 拉 试验 内 转 功 能 
明显 受 限 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 ， 可行 外 直 肌 后 徒 术 予 以 解决 。 


Tolosa-Hunt 综合 征 


译名 : 托 一 享 综合 征 

别名 : 疼痛 性 眼 肌 麻痹 综合 征 ; DE 
UK: @ 痛 性 眼 肌 麻痹 ; 四 单 侧 复发 性 眶 后 疼 
痛 伴 有 了 眼 肌 麻 痹 综合 征 。 

概要 : 1954 4 Tolosa 首 报 本 病 ，1961 年 
Hunt 也 报告 6 例 ，1966 年 Smith 提出 了 诊断 
标准 并 命名 为 Tolosa-Hunt 综合 征 .1979 年 国 
内 高 应 弱 等 人 也 曾 有 报告 主要 特征 为 顽固 性 
BRAGA BIN. ERT HEEN. 

病因 病理 :各 种 原因 引起 的 眶 后 或 海绵 赛 
附近 的 炎症 性 病变 ,也 有 人 认为 是 免疫 功能 异 
常 引起 ,这 一 假说 被 免疫 抑制 剂 类 固 醇 应 用 成 
功 所 支持 .病理 表现 为 眶 上 裂 或 海绵 罕 部 非特 
异性 炎症 或 肉芽 肿 ,可 有 了 眼 静脉 或 海绵 窦 部 分 
闭塞。 

眼 部 特征 : 

1. 病 侧 眼 球 后 针 刺 样 剧 痛 ， 三 叉 神经 眼 
支 分 布 区 感觉 和 角膜 反射 可 有 障碍 。 

2. BERRA H, PH MR ELTK. 
反射 消失 〈 动 眼神 经 受 损害 ) 。 

3. 一 般 在 数 天 后 出 现 眼 肌 麻痹 (由 于 海 
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纺 罕 或 眶 上 裂 处 神经 炎症 侵犯 结果 )， 全 眼 肌 | 
麻痹 少见 ,视神经 其 少 受累 ,一旦 视神经 受 紧 ， 
则 视力 明显 下 降 。 另 可 见 眼底 静脉 中 度 扩张 
闪 辉 样 暗 点 等 。 

全 身 特征 : 

1. 发 作 期 有 低热 ,头痛 ,少数 严重 病例 可 
AELE, 面颊 部 痛觉 消失 (上颌 神经 受 
损 )。 

2 血沉 快 ， 哮 酸性 细胞 增多 。 

鉴别 诊断 : ADL SPA SKA EPER 
ER VEGETA EE MU 
SØ END AAGE AULA E 
别 ， 可 做 CT 或 MRI 检查 明确 诊断 

治疗 : 

1. 早期 应 用 皮质 激素 治疗 ， 口 服 滩 尼 松 | 
60 一 80mg, 二 三 天 内 可 见效 ,否则 应 考虑 其 他 
疾病 , 治疗 需 持 续 至 症状 消失 一 二 周 后 ,以 防 
复发 。 

2. 本 病 可 自发 缓解 , 数 月 或 数 年 后 复发 


Triangle 综合 征 


译名 : 三角 综合 征 

别名 : 脉络 膜 动脉 阻塞 综合 征 ; DATE 
脉络 膜 萎缩 ; @ 外 伤 性 肩 形 脉络 膜 萎缩 ; @ 外 
伤 性 三 角 综合 征 ;@) 后 睫 状 动脉 闭塞 般 形 视 网 
膜 脉络 膜 萎缩 。 

概要 : 1969 年 Amalric 首 报 本 病 , 后 国外 
多 有 报道 , 亚洲 以 日 本 报告 居多 。 1984 年 国内 
谷 万 章 报道 一 例 , 此 后 又 有 许多 报道 . 本 病 系 
有 脉络 膜 动 脉 的 缺 血性 变化 而 发 生 的 三 角形 
脉络 膜 获 缩 灶 。 

病因 病理 :由 后 胰 状 动脉 蛆 塞 引起 脉络 膜 | 
缺 血 所 致 。 引 起 睫 状 动脉 阻塞 的 原因 有 先天 
性 、 全 身 血 管 病变 和 外 伤 等 , 以 外 伤 性 三 角 综 
合 征 为 最 多 , 常见 于 眼球 钝 挫伤 。 当 眼球 突然 
遭受 从 前 方 而 来 的 外 力 时 ,其 后 极 部 承受 最 大 
的 冲击 , 致 脉络 膜 组 织 抵 向 硬性 巩膜 , 引起 后 
极 部 睫 状 后 短 动脉 支配 区 域 中 的 某 些 分 支 发 


ERE, 或 血栓 形成 , 轻 者 出 现 一 过 性 视网膜 
震荡 症 , 重 者 可 发 生 相应 的 脉络 膜 血 液 循环 障 
碍 , 病理 改变 : 因 缺 氧 引起 细胞 代谢 紊乱 ， 释 
放出 类 组 织 胺 物质 ， 促 使 小 血管 呈 蛇 形 样 扩 
张 , 血管 通 透 性 增强 ， 血 细胞 逸 出 ， 形 成 早期 


| 水 肿 、 出 血 。 同时 在 缺 氧 状 态 下 ， 各 种 酶 质 开 


始 活动 , 引起 组 织 溶解 坏死 , 形成 不 可 逆 的 病 
变 , 出 现 以 后 极 部 为 顶点 的 脉络 膜 萎缩 强 , 产 
生 三 角 综 合 征 的 体征 。 

REHE: 

1. 本 病 多 单眼 发 病 ， 常 在 外 伤 后 当时 即 
感 视力 模糊 , 或 日 后 感觉 眼前 有 黑 影 , 发 病 当 
时 可 能 无 明显 变化 或 由 于 网 膜 水 肿 而 不 易 发 


| 觉 , 仔细 检查 可 见 灰白 色 视网膜 混浊 水 肿 ， 或 


有 散在 出 血 ,病变 部 位 在 后 极 部 的 视 乳 头 处 或 
其 附近 。 视网膜 血管 扩张 、 绎 曲 ， 日 久 后 出 血 
渐 吸 收 , 水 肿 消退 , 呈现 境界 鲜明 的 三 角形 或 
扇形 的 脉络 膜 萎 缩 病灶 ,三 角形 脉络 膜 萎缩 灶 
的 尖端 向 着 视 乳 头 、 黄斑、 或 视 乳 头 黄斑 之 间 
脉络 膜 破裂 处 . 约 在 伤 后 两 个 月 出 现 视网膜 血 
管 下 新 生 血 管 。 

2 有 的 视 乳 头发 生 对 应 的 扇形 萎缩 ， 但 
外 伤 性 三 角 综合 征 一 般 无 视 乳头 萎缩 ,眼底 病 
变 仅 发 生 在 冬 直 方向 , 水 平方 向 不 受累 。 这 可 
能 与 外 伤 不 易 累 及 秦 氏 环 及 其 前 的 睫 状 后 短 
动脉 ,而 行走 于 水 平方 向 的 睫 状 后 长 动脉 也 不 
易 受 累 。 因 后 长 动脉 的 分 支 到 脉络 膜 ， 供 应 从 
视 乳 头 黄斑 附近 3、9 时 钟 水 平方 向 走行 的 循 
环 。 

3. 视野 检查 则 发 现 视野 缺损 与 病变 区 相 
一 致 .荧光 眼底 血管 造影 可 见 臂 一 视网膜 循环 
时 间 延 长 , 病变 区 网 膜 内 循环 时 间 延 长 、 脉 络 
膜 背 景 荧光 充盈 迟缓 , 初期 为 低 荧光 , 后 期 为 
强 荧光 .有 人 将 本 病 眼 底 表 现 分 为 三 型 : ! 型 ， 
三 角 顶 点 位 在 黄斑 区 ; 1 型 : 三 角 顶 点 位 于 视 
AXAB: 1: 三 角 顶 点 位 在 视网膜 裂孔 部 
fr. 

全 身 特征 ， 一 般 无 全 身体 征 。 

治疗 : 方法 与 腿 球 钝 挫伤 相同 , 给 予 维 生 
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素 类 , 皮质 类 固 醇 及 血管 扩张 剂 、 碘 剂 及 高 压 | 
氧 疗法 , 有 学 者 报道 , HERE 300mg 加 入 | 
5%% 葡 萄 糖 500ml 静 滴 ， 每 日 一 次 ， 可 收 到 满 
意 疗效 , 对 于 陈旧 性 三 角 综合 征 病人 , 也 有 用 
葛根 注射 液 2ml 肌 注 , 每 日 2 次 , 胎盘 组 织 液 
2ml 加 维生素 Bl:250pg 混合 肌 注 每 日 1 次 ,30 
天 为 一 疗程 , 疗效 明显 。 


Trisomy-22 综合 征 


译名 : 染色 体 22 三 体 综合 征 | 

概要 ， 本 征 可 能 对 Down 综合 征 有 影响 ， 
但 其 临床 表现 比 Down 综合 征 要 少 , 主要 特点 
为 精神 分 裂 症 ， 合 小 畸形 及 高 度 近 视 。 

病因 病理 : 染色体 分 析 为 47 个 染色 体 , 核 
型 提示 第 21/22 染色 体 具有 三 体 性 。 

眼 部 特征 ， 高 度 近视 。 

全 身 特征 : 

1 精神 分 裂 症 。 

2. 小 下 颌 ， 大 鼻孔 ， 枕 骨 扁平 。 

3， 肘 关节 过 度 伸展 。 

治疗 ， 对 症 治疗 。 


Trotter 综合 征 


别名 : 四 咽 鼓 管 周 围 综合 征 ; OMorgagni 
ÆR AE. 

概要 : 1911 4 Trotter 首 报 本 病 , 1965 年 
国内 黄 锡 璃 曾 报告 一 例 。 主 要 特征 为 眼球 疼 
痛 、 突出 , 三 叉 神经 第 三 分 布 区 剧 痛 及 传导 性 
耳 莹 等 。 发 病 年 龄 以 30 一 40 岁 多 见 ， 老 年 也 
可 发 病 ， 主 要 见于 男性 ， 本 病 常 迅速 发 展 。 

病因 病理 : 一 侧 鼻 咽 部 肿瘤 病变 , 其 部 位 
在 Morgagni SX, AF AA ARME DOR AR 
HRL BOEL FRE MERE. 

眼 部 特征 : 眼球 疼痛 , IIRA H BG Zh 
碍 ， 外 展 神经 麻痹 角膜、 结膜 感觉 消失 。 

全 身 特征 : 

1. 早期 出 现 病变 侧 传导 性 耳 舒 , 耳 部 、 头 
颅 侧面 、 下 颌 、 舌 侧面 和 牙齿 剧烈 疼痛 〈 三 又 
神经 第 三 支 分 布 区 ) 。 

2. 类 孔 周围 皮肤 麻木 ， 病 变 侧 软 肚 运 动 
麻痹 ， 晚 期 可 出 现 牙关 紧 闭 。 

3. 颈 部 和 咽 后 部 淋巴 结 肿 大 ， 鼻 咽 部 侧 
壁 坚硬 但 无 省 疡 。 

4.X 线 检查 示 颅 底 卵 圆 孔 破坏 , 活检 可 助 
诊断 。 

鉴别 诊断 见 附 表 2。 

治疗 : 深部 X 线 疗法 , 必要 时 手术 , 预后 
MÆ. 


译名 ， 特 罗 特 综合 征 
表 2 Trotter ATENA KGL GEER) 
( 童 绎 、 高 静 娟 1980 4) 
Trotter 综合 征 RARA IE 
ik) 原 发 性 为 主 转移 性 为 主 
部 位 Morgagni 窦 处 RØR 
疼痛 三 叉 神经 第 一 、 三 支 受累 ,以 后 发 三 叉 神经 第 一 二 支 ,以 后 发 展 至 
展 至 三 叉 神经 第 二 支 | M=X 
麻木 TL 超过 眶 下 孔 ， 眶 下 麻木 
ER GEGH| 早期 晚期 
失明 无 有 (视神经 受累 ) 
B% DARIN BUE KERN ORD 
KRIL FARM RM) KFK 
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Tuomaala-Haapanen 综合 征 


概要 : 1968 年 Tuomaala 和 Haapanen fil 
告 本 病 , 主要 特征 为 眼球 震 颜 、 短 指 及 尖 头 畸 
形 。 


病因 病理 :病因 不 明 ,有 家 族 发 病 的 报道 ，| 


提示 可 能 有 遗传 因素 参与 ,与 假 性 甲状 旁 腺 机 
能 减退 综合 征 有 相似 之 处 。 

眼 部 特征 : BUE HELAN OG BLAR NES 
下 方 )， 瞪 板 组 织 发 育 不 全 ， 双 行 睫 ， 眼 球 震 
MG 斜视 , 近视 , 晶体 混浊 及 黄斑 中 心窝 发 育 
不 良 等 。 

全 身 特征 : 

1. 身材 矮小 , 尖 头 畸形 , 颌 骨 小 , 熏 根 宽 。 

2. 先天 性 牙齿 缺失 ， 短 指 〔 趾 )。 

3 BR. ROME. 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 白 内 障 可 手术 治疗 。 


Turk 综合 征 


译名 : 提 尔 克 综合 征 

别名 : 眼球 外 转 受 限 综合 征 

概要 一般 认为 本 征 是 不 完全 型 Daane 综 
合 征 。 
病因 病理 : 可 能 系 产 伤 引起 的 外 直 肌 纤维 
变性 。 

眼 部 特征 : 斜视 , 患 眼 外 展 受 限 ， 常 不 超 
过 中 线 ， 眼 球 回转 至 内 收 位 。 

全 身 特 征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 ， 手术 矫正 斜视 。 


Turner 综合 征 


译名 : 特 纳 综合 征 

别名 : 中 先天 性 卵巢 发 育 不 全 综合 征 ; O 
卵巢 侏儒 症 ; @@ 卵 巢 发 育 不 全 综合 征 ; OEM 
RRR: @ 性 腺 发 育 不 良 (XO) 综合 征 ; @ 性 
腺 性 机 能 不 全 ; @ 单 体型 (Monosomy) X 综合 


fE: @Bonnevie-Ullrich 综合 征 ; 人 @@Morgagni- 
| Turner-Albright 综合 征 ;人 @Noonan 综合 征 ;人 0 
Schereshevkii-Turner 综合 征 ; @Turner-Ull- 
rich 综合 征 ; BAlbright I 综合 征 。 

概要 : 1938 年 Turner 最 先 报告 了 7 例 具 
ARMER. FRI, HEMKE i 
称 为 Turner 综合 征 。1942 4 Albright 提出 本 
征 应 归属 于 原 发 性 卵巢 功能 不 全 ，1959 E. 
Ford 等 人 发 现 本 病 患 者 仅 有 一 个 性 染色 体 ， 
属 单 体 性 ,从 而 揭示 了 本 征 的 实质 是 性 染色 体 
的 异常 。 

本 征 主要 特征 为 卵巢 或 性 腺 发 育 不 良 ,并 
出 现 女性 第 二 性 征 不 全 和 某 些 先天 畸形 的 病 
征 , 大 多 见于 女性 (男性 罕见 )。 儿 童 期 发 病 ， 
其 发 病 率 为 1/5000。 

病因 病理 :为 性 染色 体 异 常 引起 的 遗传 性 
疾病 ，80 兴 上 患者 的 染色 体 核 型 分 析 显示 45 个 
染色 体 ， 包 括 22 对 染色 体 和 一 个 X 染色 体 。 
所 以 其 性 染色 体 为 XO ( 缺 一 个 性 染色 体 )。 其 
R 20% 病 人 呈现 许多 不 同 的 性 染色 体 镶嵌 性 
型 。 如 XO/XY、XO/XYY、 45, X/46, XX, 
XXX/XX/XO、45X/46XX/46XXP 等 等 .病理 
学 检查 条 纹 状 性 腺 ， 似 结缔 组 织 的 狭 窗 的 白 
He 在 宽 韧 带 中 与 输卵管 平行 , 条 纹 由 致密 的 
实质 组 成 . 看 起 来 很 像 正 常 的 卵巢 , 偶 有 从 状 
小 管 及 小 的 Leydig 细胞 状 。 

眼 部 特征 : 

1. 二 眼 分 离 过 远 , 险 裂 斜 向 外 下 方 , 瞪 板 
KAFE: ARR LEFFE. 

2. 斜视 (罕见)， 辐 辖 功能 不 足 ， 外 展 麻 
M EA GA. 

3. MEAR HRR, 蓝 巩膜 先天 性 
青光眼 或 原 发 性 开 角 青光眼 , 白内障 , 视网膜 
色素 缺乏 或 呈 白 点 状 沉着 。 

4. 视野 缩小 及 先天 性 色觉 障碍 。 也 有 报 
告 尚 可 见 角膜 周边 部 混浊 及 黄斑 部 色素 堆积 。 

全 身 特征 : 

1. 智力 低下 , 发 育 缓慢 , 身材 矮小 , 呈 幼 
ÆR. MFR BA GRIE). 


限 综合 征 


2 生殖 器 发 育 不 全 , 第 二 性 征 不 完全 , 原 
发 性 闭经 . 胸部 发 育 不 全 , 乳头 间距 增 宽 , 乳 
腺 不 发 育 ， 阴 毛 及 腋毛 稀少 或 缺乏 。 (外形 为 
女性 )。 

3. 先天 性 心脏 病 , 约 50% 有 主动 脉 狭 窜 ， 
而 且 仅见 于 有 距 颈 的 病人 。 原 发 性 高 血压 , 肾 
脏 畸形 , DR, REFERERER 
H. ERE 

å RTR AER, MIN ME 
指 。 

5. 短 绒 ， 绒 面 不 对 称 ,高 肚 己 ， 小 下 颈 ， 
先天 性 耳 给 ， 牙 齿 异常 。 

6. 实验 室 检查 尿 中 内 激素 减少 ，17 一 本 
类 固 醇 排泄 减少 , 促 性 腺 激素 明显 增加 ,17 一 
HAMER. 

ERU: AER FERRER: 

1. 男性 Turner 综合 征 。 

2. Bonnevie-Ulirich 综合 征 。 

3. 单纯 性 腺 发 育 不 全 。 

治疗 :可 用 乙 燃 肉 配 , 黄 体 柄 等 药物 治疗 


Tylosis-Optic Atrophy 综合 征 | 


译名 : 脱 胜 形成 一 视神经 获 缩 综合 征 

别名 : DEE DERE 
回 视神经 莹 缩 一 腾 肛 体 综合 征 。 

概要 : 本 征 多 见于 女性 , 主要 特征 为 掌中 
及 睛 形成 及 视神经 萎缩 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 显 性 性 连锁 
遗传 。 

眼 部 特征 : 晚期 可 并 发 视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. FAG BERA OG UDE. 

2. JARL HABER. 

治疗 ， 对症 处 理 。 


Ullrich-Feichtiger I 综合 征 


译名 : 乌 一 费 综合 征 工 型 
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别名 : OAR- FØR EH H) 畸形 
综合 征 ; OMKRETS HE AD 畸形 综合 征 ; 
轿 头 颅 一 各 部 一 指骨 发 育 不 良 ; @Ullrich 综 
合 征 。@Botholin 综合 征 。 

概要 : 1951 4 Ullrich 报道 本 病 ， 主 要 特 
征 为 颅骨 畸形 ， 内 脏 畸 形 ， 小 眼球 或 无 眼球 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 报道 属于 13—15 
三 体型 ， 散 在 性 发 病 。 

眼 部 特征 : 斜视 ,小 瞪 裂 ， 双 侧 无 眼球 或 
小 眼球 ， 角 膜 混浊 ， 角 膜 演 疡 ， 虹 膜 缺 损 ， 睫 
状 体 发 育 不 全 , 前 房 角 中 胚层 结构 异常 。 视 网 
膜 脉络 膜 缺 损 ， 先 天 性 青光眼 。 

全 身 特征 : 

1. 尖 头 或 短 头 畸 形 , 前 额 弓 , 小 下 颌 , 8 
Å BR RET. HÅ. 

2. fi RD WE, MER. MER. 

3. 先天 性 心脏 病 , REFR. 隐 符 ， 肾 畸 
形 ， 双 角子 官 或 阴道 纵隔 ， 假 性 两 性 畸形 。 

治疗 : 对 症 治疗 , 必要 时 手术 矫形 。 多 死 
FARM. 


Urbach-Wiethe 综合 征 


译名 : 乌 尔 巴赫 一 维 赛 综合 征 

别名 : 类 脂 蛋 白 沉积 综合 征 ; @ 脂 蛋白 
ERE: @ 和 蛋白 沉积 一 类 脂 沉积 综合 征 ; Ok 
肤 粘膜 透明 性 综合 征 ，@@Rossle-Urbach-Wi- 
ethe 综合 征 。 

概要 : 1929 年 Urbach 和 Wiethe 报告 本 
病 ,主要 特征 为 声音 电 哑 ,皮肤 黄色 脂 样 斑 块 。 
BOJLER. 发 展 缓慢 , 有 的 在 十 多 岁 时 才 发 
现 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 常 染色 体 隐 
性 遗传 , 由 于 脂肪 和 蛋白 质 代谢 障碍 所 致 病 
理 见 毛细 血管 壁 透明 增强 , 继 之 而 旦 胶原 性 改 
变 。 

眼 部 特征 : REE, 眼 瞪 缘 皮肤 有 黄色 样 
小 结 节 样 丘疹 形成 ,或 斑 块 溃疡 (为 本 病 特征 ， 
有 具有 诊断 价值 )， 角 膜 溃疡 ( 倒 睫 所 致 )， 角膜 
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后 弹力 层 和 内 皮层 之 间 ， 有 玻璃 样 物质 沉着 ， 
脉络 膜 血管 及 视网膜 小 动脉 壁 、 网 膜 色素 上 皮 
层 和 玻璃 膜 间 、 毛 细 血 管内 皮 , 也 可 见 有 此 类 
物质 贮 积 。 

全 身 特征 : 

1. 婴儿 发 病 ， 声 音 断 哑 ， 

2. 皮肤 和 粘膜 可 见 广泛 的 脂 样 物 丘 疹 、 
RRIS. 多 好 发 于 颜面 部 。 有 时 口唇 、 0 
腔 、 粘 膜 、 咽 、 声 带 、 颈 、 肘 、 膝 ， 手 甚至 阴 
襄 上 也 可 见 丘 疹 样 斑 块 沉着 和 溃疡 形成 ,晚期 
可 发 生 萎缩 性 改变 。 

3 TRAER ET. AEE ERA 
ER. 

4 血液 中 脂 蛋 白 增加 ， 特 别 是 o 球 蛋 白 
增加 ， 尿 氨基 酸 〈 酷 氨 酸 ) 排出 增加 。 皮 肤 活 
检 有 助 确诊 。 

治疗 ， 对 症 处 理 ， 预 后 尚好 。 


Usher 综合 征 


译名 乌 会 尔 综合 征 


HE: OMME HEGE: | 


DEERE HER EG AE O 
FE HERLIG EE PE BERG E: OREA f 
ERLING 67 ETE OD — RARE REHE 


综合 征 ; OMME få OVER AE: @ | 


视网膜 色素 变性 联合 感 音 神经 于 综合 征 :@ 色 
素性 视网膜 炎 一 有 关 的 感觉 神经 性 听力 减退 
综合 征 。 

BEE: 1914 年 ,Usher 报道 本 病 , 主要 特 
点 为 视网膜 色素 变性 , HE AT > 50% 
病人 中 年 后 丧失 视力 。 临床 分 为 三 型 : I 视 网 
膜 色 素 变 性 合并 先天 性 神经 性 耳 芝 ,至 青春 期 
可 失明 。 I 视网膜 色素 变性 合并 双 侧 进行 性 耳 
BREE AS. PE EVEN HE 
及 智力 低下 。 

病因 病理 : 病因 不 明 ， 多 为 隐 性 遗传 有 
家 族 遗 传 倾向 ,视网膜 出 现 典 型 的 色素 沉积 物 
之 前 有 视 杆 细胞 变性 。 


j 


眼 部 特征 : 

1. 首发 症状 为 夜 言 , 患者 行动 不 便 , 并 伴 
有 进行 性 视力 下 降 , 蓝 绿色 盲 或 全 色盲 ,向 心 
性 视野 缩小 。 最 后 仅 保留 5 一 10" 中 央视 野 。 

2. 视网膜 旦 地 毯 样 色素 变性 及 视网膜 萎 
缩 , 视网膜 脉络 膜 疤痕 性 改变 , 视网膜 动静 肪 
EM, MAKER. 

3. RERAN ( 自 幼 视力 障碍 , 黄斑 失去 固 
MLE). 

4. 视网膜 电 图 示 暗 适应 异常 。 

全 身 特征 : 

1. 出 生 时 即 有 双 侧 进行 性 感 音 性 耳 玖 ， 
多 在 4 一 6 岁 时 症状 明显 。 表 现 为 全 更 ， 耳 蜗 
内 凹陷 ， 其 后 出 现 继 发 性 语言 功能 减退 。 

2 GEARR, HERA. 

3. 智力 减退 , MERK. 中 枢 神经 系统 变 
性 ， 有 些 患 者 出 现 不 同 程度 的 精神 症状 。 

4 脑 电 图 异常 。 

治疗 ， 对症 处 理 ， 目 前 尚 无 特殊 疗法 。 


Uveal Effusion 综合 征 


译名 :葡萄 膜 渗 漏 综合 征 
别名 : 四 脉络 膜 渗 漏 ! @ 色 素 膜 渗 漏 ;! O 
MEG: @ 原 发 性 脉络 膜 脱离 ; © H RE 
浆液 性 脉络 腊 脱 离 ;@ 特 发 性 浆液 性 睫 状 体 脉 
络 膜 脱离 。 
概要 : 早 在 19 世纪 眼科 文献 对 此 征 有 过 
报道 , 1963 4 Schepens 又 详细 观察 研究 了 12 
例 患 者 , 认为 此 征 是 一 独立 眼病 , 主要 特点 为 
双眼 先后 发 病 ,前 葡萄 膜 炎 玻璃 体 混 浊 较 轻 ， 
脉络 膜 睫 状 体 及 视网膜 脱离 ,色素 上 皮 出 现 所 
谓 鹏 斑 状 色素 沉着 .多 见于 中 年 以 上 的 男性 患 
Å. 
病因 病理 :为 一 种 原因 不 明 的 脉络 膜 自发 
性 渗 漏 所 致 的 脉络 膜 脱离 ,有 人 认为 是 由 于 巩 
膜 厚 、 涡 静脉 在 巩膜 上 的 径路 长 , 易 引 起 血 流 
回流 受阻 ， 发 生 脉 络 膜 血管 瘀 血 及 通 透 性 改 
变 , 液体 外 渗 , 加 之 不 明 因素 所 致 的 视网膜 色 


眼 综合 征 
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素 上 皮 细 胞 变性 , 色素 上 皮 屏 障 破坏 , 使 液体 
积 于 视网膜 下 而 发 生 脱离 ，Aaberg 作 动 物 实 
验 , 于 赤道 部 后 巩膜 环 扎 , 妨 碍 涡 状 静脉 回流 ， 
绝 大 多 数 发 生 浆液 性 脉络 膜 水 肿 脱 离 . 证 明了 
涡 静 脉 回流 受阻 是 发 病 的 主要 原因 。 

眼 部 特征 : 

1. 患者 双眼 先后 发 病 ， 慢 性 进行 性 视力 
障碍 ， 眼 前 节 基本 正常 ， 玻 璃 体 反 应 也 很 轻 ， 
脉络 膜 脱离 早期 位 于 周边 , 脉络膜 脱离 多 自 下 
方 赤道 部 开始 ， 常 旺 球形， 逐渐 波及 赤道 部 。 

2 网 膜 下 液 清亮 , 易于 流动 , 脱离 的 视 网 
BRIERE, 脱离 的 部 位 、 范 围 及 隆起 度 随 体位 而 
有 明显 改变 。 

3. 视网膜 无 裂孔 ， 逐 渐进 展 可 波及 全 视 
网 膜 , 晚期 视网膜 下 可 见 增殖 反应 , 有 的 病例 
出 现 视 乳 头 水 肿 , 网 脱 复位 后 色素 紊乱 , 可 呈 
椒盐 状 眼底 .如 抽取 视网膜 下 液化 验 可 发 现 网 
膜 下 液 无 透明 质 酸 存在 ,说 明 液体 不 是 来 自 玻 
璃 体 , 网 膜 下 液 中 含有 血清 蛋白 , 不 同 于 原 发 
性 视网膜 脱离 下 液 , 且 检 查 无 细胞 成 分 , 这 都 
说 明 视网膜 脱离 下 液 不 是 炎症 渗 出 物 ,而 是 由 
脉络 膜 渗 沁 而 来 。 

全 身 特征 : 

和 患者 可 有 颅 压 增高 , 行 腰 穿 脑脊液 检查 可 
发 现 蛋白 含量 增高 ， 但 细胞 数 不 增 加 ，Schep- 
ens 报告 发 生 率 为 84. 6%。 

鉴别 诊断 ， 

1. 和 孔 源 性 视网膜 脱离 ， 可 找到 视网膜 裂 
孔 ， 一 般 无 脉络 膜 脱离 。 

2 葡萄 膜 大 脑 炎 综合 征 ， 在 重症 者 可 见 
眼底 下 方 球形 视网膜 脱离 , 无 视网膜 裂孔 , 视 
网 膜 下 液 为 炎 性 渗 出 , 可 自行 复位 . 患者 多 伴 
AEN, HRR, TARR REAMHAR 
Bl OS AE MKE. 

3. BAMBER EE. NK 
泡 状 视网膜 脱离 , 特点 为 多 有 中 浆 病史 , 有 大 
量 应 用 激素 病史 ,眼底 后 极 部 有 大 泡 状 视网膜 
脱离 , 无 视网膜 裂孔 ,无 全 身 疾病 , 数 日 后 视 
网 膜 可 自行 复位 ,荧光 眼底 血管 造影 示 脉络 膜 


渗 出 斑 荧 光 素 渗 漏 , 氨 激 光 治疗 效果 良好 , 以 
上 特点 不 难 与 葡萄 膜 渗 漏 相 鉴别 。 

4. KR AE OE: 为 眼底 后 极 
部 或 周边 部 的 局 限 性 实 性 隆起 ,荧光 眼底 血管 
造影 和 超声 可 明确 鉴别 。 

5. 术 后 脉络 膜 脱离 :有 抗 青 光 眼 手术 、 白 
内 障 手术 史 , 术 后 发 现 前 房 变 浅 , 眼底 周边 部 
有 脉络 膜 脱离 ， 呈 丘 状 隆起 1 到 数 个 不 等 。 

治疗 ; 

1. 用 皮质 类 固 醇 治疗 无 明显 疗效 。 

2. 脱离 范围 大 隆起 度 较 高 者 可 行 手术 治 
疗 。 在 脉络 膜 剥离 相应 处 ， 距 角膜 缘 8mm 以 
E 板 层 切 开 巩膜 后 , 再 剥离 ,放出 脉络 膜 上 
腔 积 液 ， 颖 合 切口 。 

3. 1980 年 Brockhurst 对 患者 行 涡 静 脉 减 
ER, 结果 使 视网膜 复位 , Gass 提出 在 四 个 象 
限 赤道 部 切除 板 层 巩膜 4X6mm, 以 松 解 涡 状 
静脉 ， 均 收 到 一 定 疗效 。 

4. 20% 甘 露 醇 250ml 静 滴 ， 一 日 一 次 或 
50% 葡 萄 糖 注射 液 40ml 十 维生素 C 1000mg 
一 日 一 次 ， 静 注 。 

5. 病程 长 者 有 自行 复位 倾向 。 


Uyemura 综合 征 


译名 : 植 村 氏 综合 征 

HZ: QD 夜 育 一 干燥 一 白 点 眼底 综合 征 ; 
DB MAE 工 型 ;图 可 逆 夜 言 的 白 点 状 眼 
底 ; @ 白 点 眼底 一 夜 言 一 干燥 综合 征 ; @ 白 点 
状 眼底 及 夜 育 和 干燥 症 。 

概要 : 本 征 罕见 。1928 年 Uyemura 首先 
报道 ,多 出 现在 远东 地 区 ,发 病 于 儿童 和 青年 ， 
男性 多 见 , 主要 特点 是 可 逆 性 夜 盲 , 眼 部 干燥 
及 白 点 状 眼 底 。 

病因 病理 ， 与 维生素 A 缺乏 有 关 。 

眼 部 特征 : 

1. 结膜 干燥 、 毕 脱 氏 斑 。 一 过 性 夜 言 ， 暗 
适应 减退 。 

2. 视 乳 头 周 围 及 眼底 赤道 部 可 见 有 灰白 
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V 


色 小 点 。 

3. 视网膜 电流 图 反应 异常 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 : 给 予 维生素 A 治疗 , 可 取得 较 好 的 
疗效 。 眼科 对 症 治疗 。 


V Type 综合 征 


译名 : V 型 综合 征 

IA: DV 现象 ; OAM VÆR: OAH 
V 征 ; @V 一 内 斜 ; @V 一 外 斜 ! @ 外 斜 V 征 ; 
DIV 现象 。 

概要 :本 征 是 指 斜 视 患者 向 上 注视 时 外 展 
加 强 ， 向 下 注视 时 集合 加 强 的 一 组 病征 。 

病因 病理 : 主要 为 眼 外 肌 功 能 异常 及 眼 外 
肌 附 着 点 异常 所 致 。 

眼 部 特征 ， 本 征 临床 上 分 为 V 型 内 斜 和 
V 型 外 斜 。 

VV 型 内 斜视 ， 内 斜视 患者 向 正 下 方 看 时 
内 斜 度 大 于 第 一 眼 位 154 〈8 一 9")， 向 上 看 时 
斜视 度 小 于 第 一 眼 位 说明 向 上 看 时 的 内 斜视 
度数 比 向 下 看 时 的 内 斜 度 明 显 减 小 .看 近 时 内 
斜 度 大 于 看 远 。 常 有 下 斜 肌 功能 过 强 。 两 眼 同 
时 向 右 看 时 ， 左 眼 出 现 上 斜视 ， 向 右上 转 时 ， 
眼 位 增高 , 当 两 眼 向 左 看 时 , 右 眼 出 现 上 斜视 ， 
向 左上 方 看 时 更 明显 。 IREAS WEE 
怖 状 ， 辐 转 功 能 良好 。 

V 型 外 斜视 :外 斜视 患者 向 正 上 方 注视 
时 斜 度 大 于 第 一 眼 位 154 (8 一 9") 以 上 , 向 正 
下 方 注视 时 斜 度 小 于 第 一 眼 位 ,外 斜 度 看 远大 
于 看 近 〈 分 开 功能 过 强 ) ， 当 两 眼 同时 向 右 看 
时 , 左 眼 呈现 上 斜 , 向 左 看 时 , 右 眼 呈 现 上 斜 。 
辐 辕 常 有 缺陷 ， 

GARE: BAR. FRK. 

治疗 : 参见 A-V 综合 征 。 


Van Bogaert-Hozary 综合 征 


别名 :加 肢 端 一 骨 质 溶解 一 面 发 育 不 全 综 


RE: @Hozary 综合 征 。 

概要 : 1953 年 Van Bogaert 和 Hozary 报 
告 本 征 , 常 在 3 岁 以 后 出 现 明 显 症状 , 主要 表 
现 为 面部 发 育 不 良 ， 二 眼 分 离 过 远 及 骨 通 异 
常 。 

病因 病理 : HARHA, 与 Rubinstein 有 相 
似 之 处 。 

眼 部 特征 : 

AA MOE, TALE BERE 
发 育 不 全 ， 上 了 瞪 下 季 ， 交 替 性 内 斜 

全 身 特征 : 

1. 面部 不 对 称 及 发 育 不 全 ; AAR A 
RREZ AYP MEG. 

2. 四 肢 短小 ,骨骼 异常 ， 指 D 关节 增 
F, FERH. 

鉴别 诊断 : 本 征 应 与 Rubinstein 综合 征 相 
鉴别 , 该 征 除 有 上 述 体征 外 , 还 有 白内障 、 视 
神经 萎缩 、 误 弱 等 表现 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 无 特殊 疗法 ， 斜 视 及 上 
瞪 下 垂 可 手术 矫正 。 


Van Bogaert-Scherer 
-Epstein 综合 征 


译名 凡 、 波 一 度 一 伊 综 合 征 

别名 : D 脑 妥 胆 固 醇 沉着 综合 征 ; ORE 
REMA: @ 脑 消 髓 胆固醇 沉积 综合 征 ; OM 
发 性 高 脂 血 症 ; 加 家 族 性 高 胆固醇 血 症 。@ 
Thiebaut 综合 征 。 

概要 : 1937 年 , Van Bogaert 首 报 本 病 , 主 
要 特征 为 眼 瞪 、 BK, MEHREN, BE 
样 硬化 , 血 胆固醇 增高 , 如 在 儿童 发 病 主要 表 
现 为 痴呆 ,发 育 至 青少年 期 出 现 进行 性 运动 失 
H, 痉挛 状态 , 白内障 , 最 后 在 成 人 期 发 生 腿 
黄色 瘤 。 任 何 年 龄 均 可 发 病 ， 男 女 无 差异 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 
的 胆固醇 代谢 紊乱 , 系 家 族 性 疾病 。 病 理学 所 
见 脑 白质 肉芽 肿 桩 损害 及 胆固醇 沉着 , 脑 萎缩 


眼 综合 征 
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及 脱 通 辅 损害 ,具有 泡沫 细胞 和 胆固醇 结晶 的 
FAHR. NA BATON UR. 

眼 部 特征 : 眼 瞪 黄 色 瘤 ， 眼球 突出 , 眼 外 
BURR 复 视 , 斜视 ， 角 膜 青年 环 ， 脂 性 角膜 
病变 , 白内障 , 视网膜 有 黄色 沉着 物 及 胆固醇 

”结晶 〈 较 少见 )， 视 网 膜 动脉 硬化 ， 滩 出 ， 出 
血 ， 微 血管 瘤 。 

全 身 特征 : 

1. BRT REN K 
BOM. 

2. 进行 性 粥 样 动脉 硬化 ， 冠 状 动脉 供血 
不 足 〈 儿 童 或 少年 )， 心 肌 梗塞 。 血 清 脂 蛋 白 
含量 增高 

3. 肥胖 , 高 血压 , 肾 动脉 硬化 , 肝 脾 肿 大 。 

4. 痴呆 , 延 体 麻 闻 ,严重 进行 性 痉挛 性 共 
济 失 调 ， 远 端 肌肉 消瘦 。 

治疗 : 对 症 处 理 ， 病 情 进展 缓慢 。 


Ventral Medullary 综合 征 


译名 ， 痛 髓 腹面 综合 征 

BE DMM SD AE OH. 

概要 : KEERRA AIRRA, DNG: 
觉 麻痹 及 大 小 便 失禁 。 

病因 病理 : 由 于 消 储 外 肿瘤、 主动 脉 瘤 压 
迫 等 原因 引起 前 峭 链 动脉 阻塞 所 致 (此 动脉 营 
养 疹 体 的 前 2/3， 包 括 灰质 前 角 、 痛 体 皮 质 及 
MENE) 。 

眼 部 特征 ， 部 分 病例 可 以 有 眼球 震 颜 。 

全 身 特征 : 

1. 主要 与 前 并 赃 动脉 阻塞 的 病变 位 置 有 
关 , 如 病变 位 于 颈 部 则 有 突然 性 四 肢 麻痹 , 同 
时 有 双 侧 振动 及 位 置 感觉 消失 ,膀胱 及 肠 功能 
障碍 ， 大 小 便 失禁 ， 下肢 麻痹 更 明显 。 疼痛 与 
温度 觉 减退 。 

2. 病变 发 生 于 胸部 , 除 上 肢 不 受累 及 ,其 
RIE STREBE. 

治疗 : 主要 为 病因 治疗 。 


Vernet 综合 征 


译名 ， 威 耐 特 综合 征 

别名 : @ 颈 静脉 孔 综合 征 ; DE KRIG 
合 征 。 
概要 : 1916 年 由 Vernet 最 先 提 出 ， 至 
1927 年 Garcin 又 报告 了 一 侧 性 脑 神经 麻痹 综 
合 征 , 并 将 Vernet 综合 病症 一 并 包括 其 中 , E 
要 特征 是 上 瞪 下 垂 ， 眼 球 内 陷 及 咽 下 困难 。 

病因 病理 ， 主 要 由 于 颈 静 脉 筷 附近 的 炎 
症 ， 血 管 性 病变 及 肿瘤 等 引起 第 -X 颅 神经 
ÆR. 

眼 部 特征 : EFE BRER AVA IFLG 
小 。 

全 身 特征 ， 

1. PNL, 咽 下 困难 , 舌 后 1/3 BLE 
失 ， 可 发 生 鼻 返 流 现象 。 

2. 心动 过 速 ， 胸 锁 乳 突 肌 和 部 分 斜 方 肌 
麻痹 ， 无 汗 症 。 

治疗 :对 症 处 理 。 


Vertebral-Basilar 
Artery 综合 征 


译名 : 椎 动脉 基底 动脉 综合 征 

别名 : 椎 动脉 基底 动脉 供血 不 足 

概要 :本 征 主 要 特点 是 发 作 性 半身 麻痹， 
降 发 性 高 血压 及 体位 性 眼球 震 业 ,最 常见 于 神 
经 系统 疾病 。 

病因 病理 :可 由 于 头 部 外 伤 及 头 部 迅速 向 
前 运动 致 颈 部 突然 过 度 伸张 ， 产 生 高 压 所 引 
起 ,或 由 于 粥 样 动脉 硬化 的 脱落 更 块 及 颈椎 的 
骨 质 增生 性 关节 炎 所 致 ,也 可 能 并 发 多 发 性 散 
在 的 颅 内 梗塞 。 

RERE: 复 视 〈 常 为 暂时 性 )， 视 力 碱 
ÀB, AER DUMME EE 
BIUR MS HEDIGEMT, 幻 视 (与 意识 减 
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BAR). 

全 身 特征 : 

1. 脑 干 受累 症状 (其 程度 视 致 伤 情况 而 
定 )， 枕 部 剧烈 跳动 性 头痛 合并 颈 部 疼痛 。 

2. 眩晕 〈 可 能 由 于 内 听 道 动脉 缺 血 或 里 
顶 叶 皮质 及 脑 桥 侧 被 盖 缺 血 所 致 ) 。 恶 心 、 哎 
tw Ba 

3. RRRA EERO » 阵 发 性 高 血压 ， 
RM, 语音 障碍 ,阅读 不 能 , 四 上 肢 麻 痹 ,运动 
失调 , 肌 张 力 消失 ， FE Fo ME 
乱 等 。 

治疗 ， 主 要 为 对 症 及 病因 治疗 。 


Vertical Muscular 


Imbalance 综合 征 


译名 : 垂直 性 肌肉 平衡 失调 综合 征 

别名 ， 潜伏 性 垂直 性 隐 斜 综合 征 

概要 :本 征 主要 特点 是 垂直 性 肌肉 平 衡 失 
调 , 伴 有 甲状 腺 功能 减退 ,粘液 性 水 肿 等 表现 ， 
常 在 青春 期 及 更 年 期 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 一 过 性 暗 点 和 姜 明 . 垂直 性 肌 
肉 平稳 失调 , ERE. HSE (AG 
斜 时 有 头痛 。 可 向 枕 部 放射 )。 用 眼 过 度 可 发 
生 持续 性 眼 疲劳 。 

全 身 特征 : 

1. 疲劳 , 恶心 , 呕吐 , 头痛 (视力 疲劳 而 
引起 )， 手 足 麻 木 感 。 

2. 可 伴 有 甲状 腺 功能 减退 及 粘液 性 水 
肿 。 

治疗 : 对 症 处 理 ， 预 后 视 病情 而 定 。 


Vertical Retraction 综合 征 


译名 : 垂直 后 退 综合 征 

概要 : 本 征 较 Duane 综合 征 少见 , 当 眼 球 
向 上 或 向 下 转动 时 明显 受 限 ,并 伴 有 了 瞪 裂 缩 小 
和 眼球 内 陷 。 


病因 病理 :为 先天 性 疾患 , 仅 累及 季 直 肌 。 

眼 部 特征 :第 一 眼 位 可 呈正 位 ,眼球 向 内 、 
外 转动 时 不 受 限 . 向 上 或 向 下 转 时 ,呈现 眼球 
后 退 现 象 , 健 眼 配偶 肌 力 过 强 , 外 转 位 时 上 转 
受 限 , 故 显示 患 眼 眼 低位 , 向 外 下 方 转 位 时 患 
眼 眼 位 高 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

ÅT: 视 病情 而 定 ， 手 术 应 慎重 。 


Villaret 综合 征 


译名 : 维 拉 特 综合 征 

别名 : 四 甩 腺 后 间隙 综合 征 ; 腮腺 后 窜 
综合 征 。 

概要 : 1916 年 Vilaret 报告 本 病 , 主要 特 
征 是 单 侧 的 第 K ONO, OE GJEN 
Horner 综合 征 。 

病因 病理 : FI AG R 
或 炎症 ,如 扁桃 体 周围 县 肿 等 侵犯 了 第 EA 
对 颅 神经 及 颈 交感 神经 所 致 ,党 见于 鼻 啊 痛 或 
其 他 恶性 肿瘤 的 转移 。 

眼 部 特征 : HR HEFE 瞳孔 缩小 及 
相对 的 眼球 内 陷 ， 闭 瞪 不 全 等 。 

全 身 特征 : 

1. 同 侧 的 第 K XO ATEN 
BESTK. MRS REDE E 
的 后 1/3 味觉 消失 ， 咽 下 困难 。 

2. 斜 方 肌 及 胸 锁 乳 突 肌 麻痹 ， 偶 可 见 有 
EN. 

3. 颅 X 片 、 脑 血管 造影 .CT EIA Bh 
诊断 。 

治疗 ;病因 治疗 。 


Vitreocorneal Touch 综合 征 


译名 :玻璃 体 角膜 接触 综合 征 

别名 : @ 玻 璃 体 角膜 粘连 综合 征 ; @ 白 内 
障 摘除 术 后 综合 征 。 

概要 : 本 征 常 发 生 于 白内障 术 后 2 一 3 星 


期 内 , 主要 特征 为 视力 减退 , 角膜 水 肿 及 疱 性 
角膜 病变 。 

病因 病理 : 由 于 白内障 摘除 后 , 玻璃 体 疝 
前 凸 ， 脱 出 于 瞳孔 区 与 角膜 内 皮 接 触 或 粘连 ， 
而 引起 的 角膜 病变 。 眼 压 升 高 。 

眼 部 特征 : 

1. 视力 减退 , 角膜 中 央 区 透明 度 减低 , 由 
于 玻璃 体 与 角膜 内 皮 接 触 可 见 后 弹力 膜 争 福 
和 纹 状 角膜 病变 ， 角 膜 水 种， 大 泡 性 角膜 炎 ， 
瞳孔 变形 ， 虹 膜 膨 隆 。 

2. 玻璃 体 后 脱离 , 视网膜 皱 初 , 局 限 性 视 
网 膜 水 肿 及 黄斑 中 心 反光 消失 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 。 

治疗 : 可 采取 强制 体位 , 后 巩膜 切 开 吸出 
液化 的 玻璃 体 , 前 房 注 人 空气, 使 前 玻璃 体 膜 
分 离 , 也 可 高 滩 疗 法 : 如 20% 甘 露 醇 250ml 静 
滴 1/ 日 。 


Vitreous Tug 综合 征 


译名 :玻璃 体 牵引 综合 征 


别名 : 四 玻璃 体 发 狂 综合 征 ; @ 玻 璃 体 灯 | 


芯 综合 征 ; @@ 玻 璃 体 角膜 粘连 综合 征 。 

概要 :本 征 主要 特点 是 在 角膜 创口 内 有 一 
条 牵引 性 的 玻璃 体 索 条 ,是 白内障 手术 的 一 种 
并 发 症 , 可 导致 严重 的 视力 下 降 , 多 发 生 在 手 
术 后 2 一 3 AA. 

病因 病理 : 由 于 机 械 性 损害 使 正常 的 玻璃 
体 条 索 通过 瞳孔 间隙 嵌 于 角膜 创口 ,瞳孔 收缩 
时 ， 琉璃 体 即 向 前 牵 拉 而 导致 视 网 腊 脱离。 

眼 部 特征 ， 

1. 视力 减退 , 闪光 感 ( 由 于 玻璃 体 牵 拉 视 
网 膜 ， 了 瞳孔 不 规则 )， 玻 璃 体 条 索 通过 瞳孔 与 
角膜 创口 或 冶 痕 相 接触 ， 玻 璃 体 后 脱离 。 

2 眼底 可 见 视网膜 皱 福 ， 黄 斑 中 心 反射 
消失 , 周围 网 膜 水 肿 , 表现 极 似 早期 黄斑 盘 状 
变性 ， 偶 有 后 极 部 视网膜 脱离 。 

3. 如 引起 细菌 性 眼 内 炎 可 完全 失明 。 

治疗 : 可 行 玻璃 体 切割 ， 将 此 条 索 切 断 。 


Vogt (A) I 综合 征 


译名 : ARE (A) 综合 征 I 型 

别名 : 结 霜 状 白 内 障 (Frosted Cataract), 

概要 : 主要 特征 为 视力 损害 及 白内障 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 或 显 
性 遗传 。 

眼 部 特征 : 视力 可 有 不 同 程度 的 减退 , 裂 
孙 灯 检查 见 晶状体 胚胎 核 的 表面 有 结 霜 样 白 
GÅR. 

LARE: 无 特殊 表现 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 晶状体 全 混浊 后 可 行 
白内障 摘除 手术 ， 同 时 植 人 人 工 晶体 。 


Vogt (A) I 综合 征 


译名 : 伏 格 特 A 综合 征 工 型 

别名 : 角膜 点 状 变性 综合 征 

概要 : AE 70% 在 40 岁 后 发 病 ， 主 要 特 
征 为 视力 损害 及 角膜 获 生 物 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , BE K R GA GE 
遗传 病理 见 角 膜 后 有 棕色 色素 沉着 物 , 角膜 
内 皮 旦 六 角形 损害 ， 其 细胞 形状 及 大 小 不 一 。 

眼 部 特征 :角膜 后 弹力 层 出 现 很 多 中 心 部 
纤细 的 疣 状 装 生物 , 逐渐 向 周围 扩展 。 视力 可 
有 不 同 程度 的 减退 。 

全 身 特征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 严 重 影响 视力 时 ， 可 
行 角膜 移植 手术 。 


Vogt (A) 有 综合 征 


译名 : RRR 〈A) 综合 征 卫 型 。 

别名 : 角膜 粉 样 变性 综合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 视力 损害 及 角膜 变性 ， 
老年 期 发 病 。 

眼 部 特征 : 视力 有 不 同 程度 的 损害 ,和 裂 险 
灯 检 查 : 角膜 后 基质 至 后 弹力 层 , 可 见 局 限 性 
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人 尘埃 状 或 纤细 的 粉 状 变性 。 

全 身 特 征 : 无 特殊 表现 。 

治疗 : 无 特殊 治疗 , 必要 时 行 角膜 移植 手 
R. 


Vogt (A) NAME 


译名 : 伏 格 特 (A) 综合 征 N 型 

别名 : DØRER BEG E OE 
皮革 样 综合 征 。 

概要 : 主要 特征 为 角膜 混浊 及 视力 损害 ， 
老年 期 发 病 。 

病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 。 

眼 部 特征 : 视力 可 有 不 同 程度 的 下 降 , 角 
膜 前 界 层 ( 轴 状 镶嵌 ) 有 扁平 的 灰白 色 多 角形 
的 混浊 。 

全 身 特征 ， 无 特殊 表现 . 

治疗 : 无 特殊 治疗 ,视力 严重 损害 时 ,可 
行 角膜 移植 手术 。 


Vogt-Koyanagi-Harada 综合 征 


译名 ， 伏 一 小 柳 一 原田 综合 征 

别名 :GD 葡萄 膜 炎 一 皮肤 白斑 一 脑膜 脑 炎 
综合 征 ; @ 葡 萄 膜 一 脑膜 脑 炎 ; @@ 葡 萄 膜 一 脑 
腊 综 合 征 ; @ 葡 萄 膜 一 脑 炎 综合 征 ; OM MM 
性 大 脑 炎 ;@ 色 素 膜 炎 一 皮肤 白斑 一 白 发 脱发 
综合 征 ; D 色 素 膜 一 篇 膜 一 脑 炎 ; @ 眼 色素 膜 
KAK: @ 眼 色素 层 一 脑膜 一 脑 炎 综合 征 ; O 
弥 慢性 色素 膜 炎 综 合 征 ; 急性 弥漫 性 脉络 腊 
炎 ; 四 Harad 病 ; (D Vogt-Koyanagi Pi; Vogt- 
Koyanagi 综合 征 ; 外 Vogt- 小 柳 一 原田 综合 
征 ; 四 V-K-H 综合 征 。 

概要 : 1906 年 Vogt 最 先 比较 系统 地 记述 
过 本 征 的 临床 特征 .1929 年 日 本 学 者 Koyana- 
gi 治疗 6 例 本 征 患者 ， 并 连同 文献 报告 的 10 
例 ， 共 16 例 做 了 临床 分 析 ， 指 出 : 色素 膜 炎 
一 早期 毛发 变 白 一 听力 障碍 一 眩 滨 一 斑秃 为 
本 征 五 大 症状 ,但 他 所 指 的 色素 膜 炎 是 以 前 部 


色素 膜 炎 为 主 ， 后 来 ， 有 人 将 此 称 为 Vogt 一 
Koyanagi 综合 征 。1926 年 Harada 又 报告 了 5 
例 伴 有 继 发 性 视网膜 脱离 的 双 侧 渗 出 性 色素 
膜 炎 的 病例 .与 前 二 者 有 所 不 同 的 是 这 些 病例 
有 交感 性 眼 炎 的 特征 ， 而 在 其 他 的 方面 均 和 
Vogt 综合 征 相 象 ， 故 有 人 称 以 前 部 色素 膜 炎 
为 主 者 为 Vogt-Koyanagi 型 , 以 后 部 色素 膜 炎 
为 主 者 为 Harada 型 。1977 年 Perry 将 此 征 改 
名 为 葡萄 膜 脑膜 综合 征 。1936 年 我 国 罗 宗 贤 
首 报 1 例 .发 病 年 龄 以 20 一 40 岁 青 壮年 多 见 ， 
Koyanagi 病 以 30 一 49 岁 中 年 多 见 , 50 岁 以 后 
发 育 者 少见 。 男 多 于 女 , 病程 经 过 缓慢 ， 且 极 
易 复 发 ,多 在 春季 发 病 ,急性 期 视力 明显 下 降 ， 
其 后 可 有 一 定 的 增进 .眼病 症状 在 脑膜 刺激 症 
等 全 身 症状 发 生 1 一 2 周 后 出 现 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 有 病毒 感染 及 免疫 
反应 等 学 说 ,但 多 数学 者 认为 该 病 为 免疫 性 疾 
病 。 

眼 部 特征 ， 临 床上 可 分 为 三 型 。 

I . Vogt— Koyanagi (小 柳 ) 病 : 主要 以 前 
部 色素 膜 炎 为 主 , 起 病 缓慢 , 患者 往往 视力 明 
显 障碍 时 才 就 诊 。 初 期 有 渗 出 性 虹膜 睫 状 体 
K, 视力 减退 ,病情 发 展 迅速 ,并 在 短期 内 有 
大 量 渗 出 遮盖 瞳孔 ,致使 瞳孔 闭锁 或 膜 闭 , 虹 
膜 后 粘连 ， 玻 璃 体 混浊 ， 视 网 膜 水 肿 。 可 有 继 
发 青光眼 ,并 发 白内障 , 终 至 眼球 萎缩 而 失明 ， 
预后 不 良 。 
| I Harada 〈 原 田 ) 病 ， 以 后 部 葡萄 膜 炎 
《脉络 膜 炎 ) 为 主 ， 常 突然 发 生 严重 的 视力 障 
碍 ， 甚 至 仅 存 光 感 ， 一 般 眼 前 节 无 明显 改变 ， 
玻璃 体 混浊 , 眼底 见 视 乳 头 充血 ， 整 个 视网膜 
星 油 黄 色 和 弥漫 性 水 种 ,视网膜 炎 及 浆液 性 视 
网 膜 脱离 , 大 部 分 数 周 后 可 自行 复位 , 如 眼前 
节 受 累 时 , 可 有 轻 度 睫 状 充血 , 角膜 后 灰色 沉 
着 物 及 Koeppe 结 节 , Tyndall 征 (+). 晚期 视 
网 膜 水 肿 消退 ,视网膜 色素 脱离 及 斑点 状 色素 
HÉ MERRER HUE RE. 

1. 中间 型 : 症状 和 体征 介 于 Vogt-Koy- 
| anagi 病 和 Harada 病 之 间 。 
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全 身 特征 : 

1. 急性 脑 炎 或 脑膜 炎 的 表现 : ME E 
Ù Rit, MRA. ME HEGE TK 
现 周围 神经 或 颅 神经 损害 及 内 分 泌 功 能 障碍 
等 症状 。 

2. 患者 出 现 偏瘫 失语, 知觉 异常 , 外 层 
神经 麻痹 。 

3. 约 有 60% 出 现 白 疗 风 ， 皮 肤 白斑 病 占 
80%, HR, 灰 发 ,脱发 占 50%， 多 在 发 病 后 
3 一 9 个 月 出 现 , 小 柳 病 毛发 皮肤 变化 显著 , 原 
田 病 皮肤 变化 不 明显 。 

4. 听力 障碍 约 占 50% ， 耳 鸣 ， 神 经 性 耳 
Å BÆRE 3 个 月 左右 出 现 。 

5. 脑 硝 液压 力 增高 ， 蛋 白 和 淋巴 细胞 增 
多 ，OT 试验 阳性 ， 血 清 康 华氏 反应 阴性 ， 

治疗 : 

1. 眼 局 部 治疗 同 葡萄 膜 炎 。 先 选用 强 有 
力 的 散 瞳 剂 充分 散 丁 ,局 部 热 甫 及 局 部 应 用 皮 
质 类 固 醇 激素 , 除 滴 眼 及 结膜 下 注射 外 ,1972 
年 Manar 报道 球 后 注射 更 为 有 效 。 

2. 全 身 治疗 首选 皮质 类 固 醇 ， 开 始 量 要 
足 ， 如 强 的 松 。 可 每 日 40 一 60mg， 症 状 缓解 
后 逐渐 减 量 ， 其 维持 量 要 持续 3 一 4 个 月 ， 对 
病情 较 严 重 者 可 与 免疫 抑制 剂 联合 应 用 ,对 渗 
出 较 严重 者 可 用 高 渗 剂 静脉 滴 注 .支持 疗法 也 
应 重视 ， 如 应 用 大 量 维生素 , 肌 苷 、 能 量 合剂 
等 。 另 外 环 砚 酰 胶 、 雷 公 药 也 有 较 显著 疗效 ， 
但 应 慎重 用 药 。 

' 


Von Bechterew 综合 征 


译名 ， 柏 其 特 综合 征 

别名 : DAME HERRE OX 
FOREVER OPER PEKRE 
fl DÅ FULLER I OA HELE RE: 
Op BAA HER DAT LEE HEGE 
合 征 ; @ Bechterew 病 ; @ Von Bechterew- 
Strumpell 综合 征 ; 四 Bechterew HA; 四 
Marie 综合 征 ; @Marie RRHH; @@Marie 


| 一 Strimpell 综合 征 ; 四 Marie-Strimpell 4HE 
| 炎 ; @@Pierre -Marie 综合 征 ; 四 Rhizomelle 椎 关 
节 强 直 症 ; Bechterew 综合 征 。 

E: 18924, Von Bechterew 和 
Strumpell 报道 本 病 ， 为 类 风湿 关节 炎 的 一 种 
变异 。 多 见于 20 一 40 岁 男性 ， 主 要 特征 为 广 
泛 的 类 风湿 性 强直 性 椎 关节 炎 及 虹膜 睫 状 体 
炎 。 

病因 病理 : 发 病原 因 不 明 , 常 染色 体 显 性 
遗传 ， 具 有 明显 的 遗传 倾向 。 

眼 部 特征 : 

1. 常 双眼 发 病 ， 易 反复 发 作 ， 间 隔 期 不 
定 , 非 肉芽 肿 性 前 葡萄 膜 炎 约 占 50% , 有 时 伴 
有 结 节 性 表层 巩膜 炎 ， 实 质 性 巩膜 软化 症 ， 

2. 常 继 发 青光眼 、 白内障 而 导致 失明 , 偶 
RAHEEM. 

全 身 特征 : 

1. 为 慢性 进行 性 疾病 , 病变 广泛 , 初期 侵 
MEET» 并 逐渐 上 行 至 背 柱 韧带 ,使 之 发 
HEER TE 

2. 骨膜 椎间盘 钙化 和 上 骨 化 , HHE, 多 
发 性 关节 炎 ， 多 在 10 一 15 年 内 发 展 成 为 消 椎 
完全 强直 。 

3. 肌肉 风湿 症 及 主动 脉 供血 不 足 。 

4.X 线 检 查 可 见 竹 节 样 消 椎 和 广泛 冰 椎 
RAE. 

治疗 : 水 杨 酸 钠 、 激 素 、 消 炎 痛 等 药物 有 
一 定 疗 效 。 虹 膜 睫 状 体 炎 对 症 治疗 。 


Von Der Hoeve 综合 征 


译名 : 汉 一 代 一 何 综合 征 

别名 : 中 脆 骨 一 蓝 丽 膜 综合 征 ; OHM 
SRAMA ORRA AMRA 
征 ; @ 先 天 性 成 骨 不 全 ; 回 成 骨 不 全 综合 征 ; 
ORRA: OF MAE: @@ 骨 质 脆弱 症 ; © 
Adair — Dighton 综合 征 ; Eddowes 综合 征 ; 
Ekman 综合 征 ; OLobstein 综合 征 ; B 
Parak-Durant 综合 征 ; @Spurway 综合 征 ; O 
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Violiek 综合 征 ; @Lkman—Lobstein 综合 征 ; | 
MHoeve-Dekleyn 综合 征 ; 

概要 : 1788 4 Ekman 首先 报道 了 具有 遗 
传 性 的 脆 骨 病 。1833 年 Lobstein 也 有 报道 ， 
1896 年 Spurway 发 现 脆 骨 常 伴 有 蓝 巩膜 ， 并 
以 蓝 巩膜 合并 易 发 骨折 病例 为 题 做 了 报告 。 
1917 年 德国 医师 Van der Hoeve 对 本 征 做 了 
较 详细 的 描述 , 将 蓝 巩 膜 、 骨 质 脆 弱 易 折 、 传 
导 性 耳 斧 这 三 大 症状 联系 起 来 ,确立 为 一 个 独 
立 的 综合 征 。 国外 发 病 率 为 活 产儿 的 
0.0004%。 我 国 普查 了 661 616 A, 发现 本 病 
10 例 ， 发 病 率 为 0. 015% 。 

病因 病理 :病因 未 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 . 
MAREA PENRE, PRERA i 
结缔 组 织 和 巩膜 的 缺损 异常 ,因而 出 现成 骨 细 
胞 减少 , 网 状 细胞 不 能 分 化 成 胶原 纤维 , 而 使 
内 耳 硬化 ， 巩 膜 变 薄 呈 蓝 色 。 

眼 部 特征 ， 

1. 蓝 丽 膜 为 本 病 的 主要 特征 ， 两 侧 丽 膜 
对 称 地 旦 清流 的 淡 蓝 色 , 比较 均匀 , 当 患 者 情 
绪 激 动 时 , 巩膜 蓝 色 亦 加 深 ( 因 丽 膜 胶原 纤维 
发 育 不 全 而 使 巩膜 变 薄 . 巩膜 变 薄 后 , 介 于 丽 
膜 和 视网膜 之 间 的 脉络 膜 ， 易 于 透 出 其 色泽 ， 
MAKE). 

2. 另外 尚 可 见 小 眼球 , AMBER ERT 
E, 圆锥 角膜 , 角膜 青年 环 , 复发 性 角膜 破裂 ， 
巨大 角膜 症 , 偶 见 远视 ， 绕 核 性 白内障 及 开 角 
型 青光眼 。 

全 身 特征 : 

1. 本 征 可 分 三 型 : 胎儿 型 ; 婴儿 型 ; 少年 
型 。 

1. 胎儿 型 : 最 严重 , 由 于 颅骨 骨 化 不 全 ， 
多 为 死胎 。 

1. MOLE: 常见 , 出 生 后 即 可 发 生 骨 折 ， 
1-5 岁 后 骨折 更 严重 ， 但 青年 期 后 就 明显 减 
少 ,由 于 多 次 骨折 愈合 不 良 ,可 发 生 多 发 畸形 ， 
由 于 耳 硬 化 或 听 骨 链 松弛 , 约 有 1/4 患者 发 生 
传导 性 耳 玖 。 另 外 尚 可 有 关节 脱 白 ,牙齿 缺少 ， 
FEME, BR FER, KREDEAT. 


1. DER: 发 病 晚 且 症 状 轻 ， 青 春 期 后 
有 自 傅 趋向。 

2. 化 验 检查 : 血清 钙 常 示 增高 , 而 血清 磷 
正常 ， 约 有 30% 病 例 血清 碱 性 磷酸 酶 活力 增 
高 ， 尿 中 氨基 酸 排出 增加 。 

3.X 线 检查 : 骨 质 普遍 疏松 ， 四肢 长 骨 及 
颅骨 的 变化 较为 明显 ， 椎 体 常 发 生 双 凹 变形 。 

治疗 : 

1. 无 特殊 疗法 , 对 症 处 理 。 因 本 病 外 显 率 
很 高 , 禁止 近亲 结婚 , 提倡 优生 为 本 病 的 预防 
方法 。 

2. 圆锥 角膜 可 戴 角膜 接触 镜 ， 全 身 情况 
尚好 的 成 年 人 可 行 角膜 移植 术 ， 以 改善 视力 。 

3. 耳 硬化 症 , 国内 可 行 听 骨 撼动 术 , 以 改 
善 听力 。 


Von Economo 综合 征 


译名 : 冯 。 埃 科 诺 莫 综 合 征 

别名 : D FEHER (Encephalitis lethar- 
gica); 回 嗜睡 性 脑 炎 (Sleepy sickness); @ 冰 
岛 病 (Iceland disease) ; @ 流 行 性 甲 型 脑 炎 ; © 
Von Economo 病 。 

概要 : 1917 年 Von Economo 首先 报告 本 
病 ,主要 特征 为 发 热 、 头 痛 、 和 舞蹈 样 运动 ， 昏 
睡 及 眼 部 异常 , 以 流行 形式 发 病 , 任何 年 龄 的 
BLATTER. 

病因 病理 : 原因 不 明 , MT å MENE 
感染 , 在 脑膜 及 学 髓 引起 广泛 的 炎 性 反应 , 病 
理 见 基底 节 、 中 脑 、 桥 脑 的 充血 和 次 点 , 淋巴 
细胞 的 浸润 。 

眼 部 特征 : 视力 模糊 ， 复 视 ， 斜 视 ， 眼 球 
AE. 眼 肌 不 平衡 ， 调 节 减 弱 ， 亦 可 见 瞳 孔 异 
常 。 

全 身 特征 : 
1. 起 病 时 常 有 发 热 ， 头 痛 ， 头 学， 疲乏 ， 
Ad MEZE, Å FE. 

2. 手足 徐 动 样 和 舞蹈 样 运 动 ， 晚 期 肌 内 

HERRN. 惊厥， 血管 运动 不 稳定 ， 感 觉 障 
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碍 。 
3. 失语 ， 无 辨别 能 力 ， 精 神 异 常 。 
4. 脑 硝 液压 力 升 高 ， 和 蛋白、 细胞 均 增加 。 
治疗 : 对 症 治疗 。 


Von Graefe 综合 征 


译名 : 冯 一 格雷 费 综合 征 

别名 : DUETTER SMILE OW 
性 进行 性 核 性 眼 肌 麻痹 ;@ 进 行 性 营养 不 良性 
眼 外 肌 麻 痹 ; @@ 眼 部 慢性 进行 性 肌肉 萎缩 症 ， 
ORMER BE: OM ILRMNÆR © 
Von Graefe 病 。 

概要 : 1868 年 Graefe 首 报 , 本 病 少 见 ， 
内 只 是 零散 报告 。 多 发 生 在 30 岁 以 前 ， 有 遗 
传 性 。 主要 特征 为 双眼 不 能 外 展 , 双 侧 面神经 
麻痹 ， 智 力 低下 。 

病因 病理 : 本 病 病因 未 明 , 过 去 认为 是 由 
于 动 眼神 经 核 的 退行 性 病变 所 引起 ,近年 来 通 
过 肌 电 图 和 病理 检查 证 明 , 神 经 支配 电波 完全 
正常 ， 而 眼 肌 本 身 则 出 现 了 明显 的 变性 现象 ， 
致使 肌肉 收缩 力 减弱 ， 肌 肉 萎缩 或 肥大 。 

眼 部 特征 : 

1. 复 视 , 双 侧 性 慢性 进行 性 眼 外 肌 麻 痹 ， 
双眼 不 能 外 展 , 多 数 病例 呈 内 斜视 , 视 物 时 须 
转动 头 部 ,少数 病 第 一 眼 位 正常 , 晚期 眼 内 肌 
亦 可 受累 。 

2 眼球 注视 运动 被 抑制 ， 眼 瞪 闭合 不 全 ， 
ERT» 眼球 垂直 运动 可 正常 , 但 前 庭 性 眼 
球 震 烙 消失 。 

3. 瞳孔 多 为 单 侧 散 大 而 旦 反射 性 强直 ， 
视神经 萎缩 ， 视 网 膜 色素 变性 。 

全 身 特征 : 

1. 由 于 种 者 双 侧 面神经 麻痹 ， 晚 期 出 现 
面 肌 麻 痹 ， 假 面具 样 特殊 面容 。 

2 构 音 障碍 ， 三 叉 神经 和 舌 下 神经 也 可 
ZR. FUER. 

3 此 外 尚 有 偏 头 痛 。 有 学 者 将 本 病 分 三 
BO) 眼 肌 型 肌 营 养 不 良 症 ;I) RA 


肌 营养 不 良 症 ;〈 工 ) 眼 一 颅 一 艇 体型 神经 肌 
肉 病 。 
治疗 : 对 症 治疗 ， 无 特殊 疗法 。 


Von Herrenschwand 综合 征 


别名 : 四 交感 神经 异 色 综合 征 ; OXRA 
经 异 色 症 ; @Passow MATE: OTER E 
症 。 

概要 :本 征 系 指 交感 神经 麻痹 伴 有 单 侧 虹 
膜 异 色 的 一 组 病征 ， 

病因 病理 : 系 先天 异常 , 可 能 为 不 规则 常 
染色 体 显 性 遗传 , 由 于 颈 肋 、 甲 状 腺 肿瘤、 颈 
淋巴 结 肿 大 、 结 核 后 疤痕 或 相当 于 胸膜 尖端 的 
峭 全 空洞 症 所 引起 的 交感 神经 麻 疗 。 

眼 部 特征 : EFE, 眼球 内 陷 , 单 侧 虹 
RAE, 瞳孔 缩小 , 与 Fuch’ s 异 色 症 相反 , 虹 
膜 的 结构 和 深层 小 梁 组 织 留 有 清晰 的 界线 。 

全 身 特征 ， 同 侧 颜面 部 皮肤 出 汗 减 少 。 

治疗 ， 病因 治疗 。 


Von Hippel-Lindau 综合 征 


译名 : 汉 、 希 一 林 综合 征 

别名 : D 视 网 膜 血 管 瘤 病 ; @ 脑 祝 网 膜 血 
管 瘤 病 ; @ 视 网 膜 脑 血管 瘤 病 ; @ 视 网 膜 血管 
瘤 病 ; @ 视 网 膜 血管 及 中 枢 神经 血管 瘤 病 ; 
视网膜 一 小 脑 血 管 瘤 病 ;@ 〇 小脑 一 视网膜 综合 
征 ;@ 小 脑 视 网 膜 血管 及 中 枢 神经 血管 瘤 病 ; 
回 脑 内 脏 血 管 瘤 病 ; 四 多 发 性 血管 网 状 细胞 
A: 四 囊肿 样 视网膜 血管 瘤 病 ; @ 中 枢 神经 系 
GEA B Hippel 综合 征 O 
Hippel-Czermak 综合 征 ; © Lindau 病 ; O 
Lindau-Von Hippel 综 合 征 ; 四 Von Hippel-Lin- 
dau 病 ; 四 Von Hippel 病 ， (9 Von Hippel 综 合 
征 。 

概要 : 1879 年 Panas 首 报 本 病 ，1904 年 
Von Hippel 做 了 深入 研究 , 确定 本 病 为 一 独立 
疾病 。1926 年 Lindau 又 加 以 补充 ， 明 确 了 视 
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网 膜 血管 瘤 为 全 身 性 综合 征 在 眼 部 的 一 个 表 
现 , 常 和 颅 内 血管 瘤 同时 存在 ,国外 报道 较 多 ， 
1935 年 Usher 就 已 收集 了 119 例 。1935 年 国 
内 眼科 于 岩 竹 就 已 有 报道 ，1954 年 张 晓 楼 、 
1964 年 李 轩 亦 有 报道 。 本 病 主要 累及 视网膜 、 
中 枢 神 经 系统 及 肝 、 肾 、 胰 腺 、 附 府 、 罕 丸 或 
卵巢 等 处 ,为 血管 细胞 瘤 形 成 的 先天 性 血管 畸 
形 疾病 。 脑 部 症状 大 多 发 生 于 视网膜 病变 10 
年 以 后 ， 发 病 年 龄 为 20 一 50 岁 ， 也 可 发 生 于 
儿童 . 眼 部 症状 多 发 于 青年 时 期 , 约 1/3 为 双 
侧 性 ， 主 要 表现 在 眼底 。 

病因 病理 :原因 不 明 , 常 染色 体 显 性 遗传 ， 
多 为 不 完全 外 显 率 , 表现 度 不 一 , 但 也 有 学 者 
认为 是 在 先天 血管 畸形 基础 上 发 展 起 来 的 视 
网 膜 血管 瘤 ，20% 以 上 为 家 族 性 疾患 。 

眼 部 特征 : 

1. 早期 可 见 一 膨大 的 动脉 和 静脉 由 视 神 
经 盘 进 入 周围 的 血管 瘤 ， 动 脉 颜色 和 静脉 相 
似 ， 一 般 是 一 支 动脉 进入 ,一 支 静脉 离开 , 但 
有 时 可 能 有 好 几 支 动脉 同时 进入 。 

2. 血管 瘤 的 颜色 多 为 深 红色 或 红 而 带 
黄 。 直径 约 为 视神经 盘 的 2 一 4 倍 。 肿 瘤 通常 
只 有 一 个 ， 但 也 可 能 有 几 个 ， 甚 至 有 十 多 个 。 

3. 晚期 : 血管 瘤 逐 渐 长 大 , 并 在 周围 出 现 
较 多 的 白色 渗 出 物 ,形似 透明 蛋白 和 类 脂 质 沉 
着 , 这 些 渗 出 一 般 是 在 肿瘤 周围 , 但 也 可 在 距 
肿瘤 相当 远 的 网 膜 上 出 现 . 有 时 也 可 有 视网膜 
出 血 。 如 脑 内 病变 严重 , 颅 内 压 增高 可 有 视盘 
水 肿 。 

4. 肿瘤 发 展 的 过 程 是 一 个 缓慢 的 过 程 ， 
从 有 症状 至 全 育 要 经 过 数 年 ， 在 这 一 过 程 中 ， 
肿瘤 由 小 到 大 ,并 相互 融合 。 渗 出 物 的 增加 可 
使 网 膜 脱离 , 且 可 并 发 虹膜 睫 状 体 炎 , 继 发 性 
青光眼 、 白 内 障 甚至 发 展 至 眼球 萎缩 , 眼底 改 
变 可 分 为 N 期 (1 ) 视网膜 血管 扩张 ， 肿 瘤 
形成 期 (1) 出 血 渗 出 期 ，( 和) 视网膜 脱离 
W: N) 并 发 症 期 。 

全 身 特征 : 

1. KARR GERE GE BUR. 


肝 、 肾 、 副 等 和 卵巢 等 处 ， 临 床上 ， 小 脑 半球 
为 此 病 的 好 发 部 位 。 

2 患者 可 有 脑 部 血管 瘤 或 囊肿 ， 共 济 失 
调 . LIK FIG BRP AG MO RE. 

3. 内 脏 肿瘤 多 见于 肾脏 ， 其 他 少见 于 肾 
上 腺 瘤 、 卵 巢 和 肝 脾 等 处 的 囊肿 。 

治疗 : 视网膜 血管 瘤 的 治疗 十 分 困难 ， 曾 
报道 有 学 者 采用 阴极 电解 术 收 到 一 定 疗效 . 另 
外 尚 有 透 热 疗法 , 镭 放 射 疗法 。 近年 来 采用 激 
光 治疗 也 收 到 一 定 疗效 .对 于 身体 其 他 部 位 的 
血管 瘤 可 行 手 术 治疗 . 


Von Monakow 综合 征 


译名 : 冯 。 莫 纳 科 夫 综合 征 

别名 : 前 脉络 膜 动脉 综合 征 : OMon- 
akow 综合 征 。 

概要 : 本 征 主要 特征 为 偏 竣 , 偏 身 感觉 障 
BA. 

病因 病理 :主要 因 大 脑 前 脉络 膜 动脉 破裂 
或 血栓 形成 , å RATE. MGE AE 
后 部 , 苍白 球 , MYR AL hA 
软化 灶 和 出 血 。 

眼 部 特征 ， 偏 言 〈 半 侧 视野 缺损 ) 。 

全 身 特征 : 病变 对 侧 偏 疤 ， 部 分 性 或 完全 
LESBER 

治疗 : 对 症 处 理 , 有 指 征 时 可 手术 ， 主 要 
为 神经 外 科 治 疗 。 


Von Recklinghausen I 综合 征 


译名 ， 汉 ， 雷 克 林 霍 森 综合 征 I 

别名 : 多 发 性 神经 纤维 瘤 综合 征 ; 巴 多 
发 性 神经 纤维 痛 病 ; @ 多 发 性 神经 纤维 痛 ; © 
神经 纤维 瘤 病 ; @Recklinghausen BERA 
综合 征 ; @Von Recklinghausen 病 。 

概要 : 1849 年 Smith 首先 描述 了 其 临床 
症状 ，1882 年 Von Recklinghausen 通过 病理 
学 研究 , 详细 地 阐述 了 本 病 的 组 织 学 特点 ， 及 
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其 与 神经 系统 的 关系 ， 故 后 人 命名 为 Von 
Recklinghausen 病 。 国 外 有 许多 报道 ， 国 内 也 
有 400 余 例 报道 .主要 特征 是 周围 神经 和 颅 神 
经 发 生 多 发 性 神经 纤维 病 , 皮 肤 咖啡 色素 斑 及 
骨骼 畸形 。 儿 童 期 发 病 ， 但 在 青春 期 、 妊 娠 、 
绝经 期 病变 显著 ， 男 多 于 女 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 先天 性 常 染 色 体 显 
性 遗传 , 有 人 认为 是 外 胚 叶 及 中 胚 叶 异常 , 也 
有 人 认为 病变 是 由 外 胚 叶 神经 及 周围 结缔 组 
织 共同 组 成 , 从 遗传 来 说 , 本 病 基因 突变 率 是 
人 类 最 高 的 一 种 典型 的 病理 改变 为 由 梭 形 细 
胞 组 成 的 神经 纤维 瘤 ， 主 要 生长 于 周围 神经 ， 
其 形态 大 小 不 一 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼 险 和 眼眶 区 可 见 大 小 不 一 的 蔓 状 或 
孤立 的 赤 褐 色 或 咖啡 色 纤 维 瘤 , 瘤 组 织 浸 及 部 
位 广泛 , 除 泪 器 外 , 眼 部 , 其 他 部 位 均 可 受 损 ， 
因而 出 现 眼 瞪 橡皮 种 或 上 险 下 垂 ,眼眶 常 可 拉 
及 肿块 ， 眼 球 突出 ， 移 位 ， 眼 外 肌 麻 痹 。 

2. 结膜 、 虹膜 上 出 现 票 粒状 棕 黄色 圆 形 


小 结 节 (本 征 特征 ), Schlemm 管 畸 形 , 虹膜 由 | 


边 前 粘连 ， 睫 状 神经 及 角膜 神经 结 节 样 肿胀 。 

3. 可 因 前 房 角 变 化 而 发 生 青光眼 ， 多 为 
单 侧 开 角 型 。 偶 可 见 白内障 。 

4. 视网膜 脉络 膜 弥漫 性 结 节 样 损害 及 增 
F, 视 乳 头 、 视 神经 和 视 交 叉 部 甚至 在 视神经 
干 上 也 可 发 和 肿瘤 ,有 时 出 现 视 乳 头 呈 灰白 色 
半球 形 向 前 凸 出 。 

5 视神经 孔 扩大 原 发 性 视神经 萎缩 ( 肿 
瘤 压 迫 所 致 ) 及 继 发 性 视神经 萎缩 ( 视 乳 头 水 
AD. 

全 身 特征 : 

1. 约 半数 患者 在 幼年 时 就 可 出 现 皮肤 咖 
啡 色 班 (本 征 特征 性 改变 )， 有 时 时 省 斑 状 褐 
色 班 点 和 多 发 性 结 节 、 纤维 性 软 疣 、 脂 肪 瘤 和 
皮脂 腺 瘤 、 神 经 辅 瘤 , 好 发 于 租 干 不 暴露 部 位 ， 
FØRER — FAME BAK. 

2 智力 低下 ， 生 长 发 育 异常 ， 性 发 育 迟 
缓 , 半 侧 面部 肥大 , 有 时 皮肤 及 皮下 组 织 明显 


增 厚 ， 类 似 橡皮 样 。 

3. Øy 30 一 46% 和 患者 出 现 神经 系统 症状 ， 
绝 大 部 分 是 由 于 发 生 在 中 枢 神经 上 的 纤维 瘤 
所 引起 , 颅 内 常见 的 肿瘤 多 为 脑膜 和 神经 胶 质 
Å DART ENGE Ft FDL GS EO 
FRE. RDA AMAR MT ETF AG 
任何 平面 ， 病 人 可 出 现 感觉 异常 ， 肢 体 无 力 。 

4 骨骼 的 改变 是 本 病 的 一 个 特征 ， 包 括 
| 先天 发 育 异 常 : WEND, MO EA AR 
性 骨折 ， 头 颅 不 对 称 ， 颅 骨 骨 质 稀疏 。 

5. 椎 则 孔 扩 大 , 肿瘤 压迫 , 骨 质 被 破坏 可 
致 颅骨 眶 部 缺损 。 视 神经 孔 扩 大 ， 蝶 鞍 扩 大 。 
CT 扫描 或 MRI 可 助 诊断 。 

治疗 : BREE 皮肤 及 皮下 肿瘤 , 无 
需 治疗 , 怀疑 恶性 变 时 可 手术 切除 , 对 较 大 的 
眶 肿瘤 ， 危 及 视力 可 行 手术 摘除 ， 对 脉络 膜 、 
睫 状 体 结 节 增 大 所 引起 的 青光眼 可 行 抗 青 光 
RER. 


Von Reuss 综合 征 


别名 : 四 半 乳 糖 血 症 综合 征 1 型 ; OA 
Mom EG AE OFAN MO 
(Galactosaemie) ; @ 转 移 酶 缺乏 性 半 和 乳糖 血 症 
综合 征 I 型 ，@Mason-Turner 综合 征 。 

概要 : 1908 年 Von Reuss 首 报 本 病 。 1956 
年 Schwartz 发 现 患者 红细胞 内 半 乳 糖 一 1 一 
磷酸 增加 ,同年 Kaleker 发 现 了 本 病 所 缺乏 的 
BERRE DEILIGE, VHE, FRA RON 
WEAR. 常 于 出 生 后 数 天 至 2 周 发 病 。 发 病 
率 约 占 新 生 儿 的 1: 35000, BK AT. 

病因 病理 : 本 病 为 常 染 色 体 隐 性 遗传 , K 
由 于 半 乳 糖 一 1 一 磷酸 尿 苷 转移 酶 缺陷 ， 导 至 
半 乳 糖 一 1 一 磷酸 半 和 乳糖 醇 积蓄 ， 在 组 织 和 器 
定 内 ， 引 起 血液 、 尿 液 半 和 乳糖 增多 ， 使 肾脏 、 
脑 组 织 受 损 . 晶状体 由 于 半 乳 糖 醇 增加 , 使 晶 
体 代谢 发 生 麻 碍 ， 造 成 白内障 。 

眼 部 特征 : 患 儿 在 生 后 一 月 内 即 可 被 发 现 
双眼 晶体 前 夺 下 油 滴 状 病 损 , 轻微 条 状 、 尘埃 


262 


w 


状 或 蝶 状 混浊 〈 如 生 后 六 个 月 未 发 生 白 内 障 ; 
则 以 后 很 少 发 生 ) 。 逐 渐 晶 状 体 密度 增加 ， 最 
终 致 晶状体 全 混浊 , 少数 可 形成 核 性 、 前 皮质 
型 白内障 , 由 于 晶状体 混浊 , 可 出 现 探索 性 眼 
RRM, AKHERA. 

全 身 特征 : 

1. 生 后 数 天 , 服用 乳 类 食品 , 特别 是 母乳 
眼 养 后 就 可 出 现 呕吐 、 DOE FREAK, 腹水 ， 
进而 肝 硬化 , 脾 肿 大 , RED RR 
H#. 

2. 智力 迟钝 , RAAR, BÆRER M 
不 安 和 精神 淡漠 。 

3. 贫血 , 血 中 半 乳 糖 高 而 葡萄 糖 低 , 可 出 
现 半 乳糖 尿 和 氨基 酸 尿 , KAR. 若 给 予 半 乳 
MARTELE. 

治疗 和 预防 : 如 怀疑 胎儿 患 病 , 可 抽取 羊 
水 做 细胞 培养 . 测定 酶 活力 , 如 诊断 明确 ， 只 
要 限制 乳 类 食品 的 摄 入 ,其 胎儿 或 婴儿 可 正常 
EK, 对 已 发 病 者 如 及 时 限制 乳 类 食品 (从 婴 
儿 食 物 中 除去 乳糖 , ) 而 代 之 以 其 他 食物 ， 用 
谷类 糕点 、 面 粉 ， 另 加 维生素 、 无 机 盐 类 等 喂 
养 ， 可 使 嘎 儿 晶状体 混浊 变 为 清晰 。 


Von Sallman-Paton-Witkop 
综合 征 


译名 : 冯 一 培 一 魏 综 合 征 

别名 : 〇 遗传 性 良性 上 皮 角 化 障碍 症 ; © 
良性 表皮 内 角 化 不 良 ;@ 遗 传 性 良性 上 皮 内 角 
化 不 良 OWitkop-Von Sallmann 综合 征 ; © 
Von Sallmann 综合 征 ， 

概要 : 1960 年 Von Sallman, Paton, 
Witkop 先后 报道 本 病 ， 它 首先 零散 地 发 现 于 
美国 卡罗来纳 州 哈 利 法 克 斯 县 的 三 个 种 族 中 。 
主要 特征 为 球 结膜 胶 样 兽 和 口腔 粘膜 白班 , 婴 
儿 或 儿童 发 病 , 随 年 龄 增加 而 加 重 , 至 青春 期 
才 停 止 发 展 ， 系 良性 经 过 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 常 染色 体 显 性 遗 


fE, 具有 较 高 的 基因 外 显 率 。 病理 检查 ; 可 见 
口腔 和 眼 组 织 有 青 层 肥厚 、 棘 细胞 空 泡 变性 及 
角 化 不 全 细胞 。 

眼 部 特征 :双眼 县 光 、 流 泪 ， 夏 季 加 重 ， 
杜 侧 及 鼻 侧 眼球 结膜 上 有 典型 的 马路 型 泡沫 
状 胶 样 班 点 , 病变 比划 状 质 内 更 表 浅 , 其 大 小 
WERF, 周围 球 结膜 充血 , 脸 结膜 外 侧 部 乳 
头 肥大 ， 这 些 临床 症状 常 在 一 岁 时 表现 明显 ， 
角膜 角 化 不 良 及 角膜 血管 冉 形 成 ,可 引起 永久 
性 视力 减退 ， 严 重 可 致 失明 。 

全 身 特征 : 

l DÆ ARBOR. å 腹面 及 侧 
面 齿 眼 、 悬 次 垂 和 咽 部 均 出 现 不 对 称 的 、 光 滑 
和 柔软 的 肥厚 性 班 片 ， 颜色 为 乳白 色 , 严重 时 可 
PRAM, BREE. 

2 舌 背 和 咽 部 不 受累 ， 此 班 块 不 会 发 生 
恶性 变 . 

治疗 ; 无 特殊 疗法 ， 结 膜 炎 可 试用 0. 5% 
可 的 松 点 眼 治疗 ， 病 变 至 青春 期 后 保持 稳定 。 


Waardenburg 综合 征 


译名 : 瓦 登 布 格 综合 征 

别名 :先天 性 耳 芍 一 眼病 一 白 额 发 综合 
征 ; @ 胚 胎 发 育 暂停 综合 征 ; @ 胚 胎 固定 型 综 
合 征 ; @@ 部 分 白化 病 与 耳 付 综合 征 ; OMBA 
-ARNE HÆR AE. OKlein-Waar- 
denburg 综合 征 ; DMendel 综合 征 ; GO Van der 
Hoeve-Halbertsman-Waardenburg 综合 征 ; 
Waardenburg-Klein 综合 征 。 

概要 :1916 年 , Vander Hoeve 首先 报告 了 
遗传 性 内 紫外 移 病例 ; 1929 年 , Halbertsma 报 
告 了 内 紫外 移 伴 有 其 他 眼 部 畸形 的 病例 ;1947 
年 ，Klein 报告 一 例 佬 哑 儿 合并 部 分 白化 病 串 
者 ; 1948—1952 年 , Waardenbury 调查 了 三 个 
RR. 确定 为 一 综合 征 ，1965 年 ，Ragel 曾 报 
道 一 家 六 代 人 患 本 病 . 1981 F, 我 国 眼科 有 学 
者 也 对 此 征 进行 了 报告 .本 征 特征 为 双 侧 内 此 
部 向 外 移 位 ,三根 粗大 , 虹膜 异 色 ,白色 额 发 
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及 先天 性 耳 莹 。 出 生 时 即 有 多 种 异常 , 男女 性 
别 无 差异 。 

病因 病理 : 不 规则 常 染色 体 显 性 遗传 . 可 
能 由 于 胚胎 在 第 8 一 10 周 时 发 育 停止 所 致 . 国 
内 眼科 有 人 报告 的 一 家 系 已 传 至 四 代 ，12 人 
发 病 。 

根部 特征 : 

1. 眼眶 发 育 不 良 , 集合 性 斜视 、 弱视 (个 
例 ) ， 两 侧 眉毛 间 额 部 过 度 发 育 ， 障 和 孔 距离 变 
宽 〈 双 眼眶 距 增 宽 )， 眉 毛 内 1/3 浓密 ， 可 连 
RUA REHE. MAB SELG di 99%, 内 由 及 
泪 点 向 外 移 位 , 瞪 裂 狭小 , 瞪 板 增 厚 及 内 典 装 
E (少见 )， 小 眼球 ， 眼 球 运动 受 限 。 

2. 小 角膜 及 扁平 角膜 , 25% 有 虹膜 异 色 ， 
虹膜 发 育 不 良 。 小 晶体 ， 曲 体 前 囊 破 裂 ， 唱 体 
缺损 , 另外 尚 有 视网膜 色素 减少 , 视网膜 视 神 
经 发 育 不 良 。 

根据 Arias (1971 年 ) 分 类 ， 将 本 征 分 为 
三 种 类 型 ，! 型 : PERY 1N: EER 
1 型 : KMB, BARNETT E. 

全 身 特征 : 

1. 短 头 畸形 (少见 ) ,智力 迟钝 ， 先 天 性 
MER MYHRE (20%), R 
KEM ARTE. ER PA (少见 )， 部 
分 病人 可 见 牙 齿 异 常 。 

2. 肢体 畸形 ,毛发 生长 异常 (个 例 ), 皮 
肤色 素 沉 着 (17%), 额 部 白班 、 AR (17%)， 
其 他 部 位 也 可 以 出 现 白斑 ， 少 数 病例 30 岁 以 
前 发 生 白 发 症 。 

治疗 : 对症 处 理 ， 畸 形 可 手术 矫治 。 


Wagner 综合 征 


译名 : 旺 格 纳 综合 征 

别名 :中 遗传 性 玻璃 体 视网膜 变性 一 朋 裂 
综合 征 ; @ 遗 传 性 玻璃 体 视 网 膜 变 性 ; @ 遗 传 
性 玻璃 体 视网膜 变性 和 妥 裂 ;@ 玻 璃 体 视网膜 
变性 综合 征 ; ORRA Es OCervenka 综合 
tE; @Wagner 病 。 


概要 :1938 年 , Wagner 首先 报告 本 病 . E 
要 特征 为 玻璃 体 视 网 膜 变性 ,血管 鞘 形成 及 白 
内 障 , 出 生 时 无 明显 异常 , 从 学 龄 前 开始 出 现 
症状 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 呈 常 染色 体 显 性 遗 
传 ， 有 不 同 的 表现 度 。 

REHE: 

1. SERRE. MARREN HA 
BE WIRK, WE HANA. 

2. 角膜 带 状 变性 ， 前 房 角 异 常 ， 青 光 眼 ， 
虹膜 萎缩 并 发 性 白内障 。 玻璃 体 呈 雪 片 状 混 
浊 变 性 ( 常 出 现在 15 岁 以 后 ) ,失去 正常 结构 ， 
后 玻璃 膜 皱 裙 ,在 赤道 部 近视 网 膜 处 有 浓密 的 
同心 圆 性 周边 部 条 索 ,收缩 时 可 造成 视网膜 裂 
孔 及 视网膜 脱离 萎缩 。 

3. 视网膜 周边 部 有 色素 沉积 , 血管 狭 细 ， 
血管 精 形 成 以 及 广泛 的 脉络 膜 硬化 ， 黄 斑 变 
性 . 也 可 见 有 视网膜 臂 裂 , 无 血管 的 网 膜 前 膜 
状 物 形 成 ， 视 乳头 苍白 ， 假 性 视 乳 头 水 肿 。 

4. 眼 电 图 ， 色 觉 正常 视网膜 电流 图 异 
常 。 

全 身 特征 : 

1. MRE., HOME, 畸形 足 , 马蹄 内 翻 


2 面部 异常 , 上颌 骨 发 育 不 全 , BA Y 


3. 膝 、 肘 和 指 关 节 过 度 伸展 ， 手 指 细 而 
R MAE OE JFK. 

治疗 :如 发 现 视网膜 裂孔 ,可 用 光 凝 封闭 。 
有 较 重 的 玻璃 体 牵引 ， 可 做 玻璃 体 切割 术 。 


Waldenstrom 综合 征 


译名 : 瓦 耳 登 斯 特 姆 综合 征 

别名 : 巨 球 蛋白 血 症 综合 征 

概要 : 1958 年 Waldenstrom 报告 本 病 , E 
要 特征 是 血清 球 蛋 白 比例 增高 , 肝 脾 肿 大 及 高 
度 的 出 血 倾向 , 主要 见于 50 岁 左右 的 男性 , 男 
女 比例 为 2 : 1， 病 程 呈 慢性 进行 性 ， 
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要 


病因 病理 : 原因 不 明 , 有 报道 系 染色 体 的 
异常 , 细胞 大 多 有 47 个 染色 体 (平均 45 一 49 
个 )， 其 中 有 一 个 异常 大 的 染色 体 ， 但 不 经 常 
见 到 ,有 人 认为 与 各 种 炎症 反应 及 蛋白 质 合成 
障碍 有 关 . 病理 学 检查 , 骨髓 有 小 的 非典 型 性 
单 核 样 细胞 ， 肥 大 细胞 增生 。 

眼 部 特征 : 视力 障碍 ， 偏 言 性 视野 缺损 ， 
结膜 血管 扩张 旦 泥 状 淤积 ,视网膜 静脉 明显 扩 
张 和 膏 曲 , 双眼 脉络 膜 视网膜 出 血 , 视网膜 微 
MEN. 视网膜 中 央 静 脉 血栓 形成 , 黄斑 变性 
及 视网膜 脱离 。 偶 见 视 乳 头 水 肿 , 严重 病例 可 
继 发 青光眼 ， 也 可 发 生 角 结膜 干燥 症 。 

全 身 特 征 : 

1 早期 表现 为 虚弱 , #8, 苍白 , 呼吸 困 
难 ， 反 复 感染 ， 体 重 减 轻 。 - 

2 出 血性 表现 : ØDE H 
肠 道 和 阴道 粘膜 可 有 出 血 ， 蜂 蛛 膜 下 腔 出 血 。 

3. 淋巴 结 无 痛 性 肿 大 , 唾液 腺 肿 大 , 轻 度 
肝 脾 肿 大 。 

å 失语 ， 轻 竣 ， 四 上肢 血管 痉挛 。 

5. 实验 室 检查 : 贫血 , 白细胞 和 血小板 减 
少 , 血沉 加 快 , 血清 + 球 蛋 白 和 巨 球 蛋 白 含量 
增高 , 血 粘 稠度 增加 ， 骨 人 异常 ， 淋 巴 细胞 浸 
Ñ. 

治疗 : 瘤 可 宁 为 首选 , WER KRR. 
血浆 置换 术 ,肾上腺 皮质 激素 和 莱 丁 酸 氮 芥 也 
有 一 定 疗效 。 为 进行 性 疾病 ， 预 后 差 ， 


Waldenstrom I 综合 征 


译名 : 瓦 耳 登 斯 特 姆 综合 征 I 型 

别名 : @ 急 性 间歇 性 血 中 啉 综合 征 ; OF 
血 中 啉 症 综合 征 I 型 ，@@ 血 中 啉 过 盛 综合 征 ; 
甸 血 中 啉 综合 征 瑞典 型 回 趾 啉 症 
(Porphyria); Of. 

概要 : 本 征 主要 特征 为 腹痛 , 中 啉 症 及 眼 
部 改变 ， 临 床上 分 急性 血 中 啉 症 〔 血 紫 质 病 ) 
和 先天 性 血 中 啉 症 ,或 分 为 骨 钵 性 及 肝 性 血 中 
啉 症 , 先天 性 或 骨髓 性 血 中 啉 症 较 少 见 。 本 征 


常见 于 青 壮年 、 女 性 为 多 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 常 染 色 体 隐 性 遗传 
| 伴 不 同 程度 的 外 显 率 ， 由 于 体内 路 啉 代谢 紊 
乱 , 中 啉 物质 不 正常 地 大 量 增加 及 排泄 , 并 积 
RTS FARENE. 

眼 部 特征 : 

1. 眼球 运动 障碍 , 眼球 突出 , 球 结膜 及 角 
膜 有 折光 性 小 滴 状 物 积 到 ,角膜 混 沁 ,白内障 ， 
玻璃 体 出 血 。 

2. 眼底 视 乳 头 边界 不 清 , 球 后 视神经 炎 ， 
视网膜 小 动脉 痉挛 , 可 引起 一 过 性 黑 且 或 永久 
| 性 视力 损害 。 视 网 膜 出 血 ， 周 边 部 训 样 变性 。 
| 视网膜 脉络 膜 病 变 及 视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 皮肤 可 见 有 对 光线 敏感 的 苯 麻 疹 、 皮 
炎 等 。 
| 2. 周期 性 腹部 剧烈 绞 痛 , 肝 脾 肿 大 , 常 伴 
| 有 恶性 、 呕 吐 、 便 秘 等 。 
| 3. 精神 失常 , 惊厥 , 四 肢 无 力 , 多 发 性 神 
| ÆR 植物 神经 功能 紊乱 ， 驰 缓 性 次 疾 ， 肌肉 
疼痛 或 麻木 感 。 

4 实验 室 检查 : 发 作 期 尿 呈 红色, 尿 中 有 
尿 中 啉 , 美 有 类 中 啉 , 尿 PBC 试验 阳性 , 血红 
细胞 增多 ， 血 钠 低 、 骨 髓 中 红细胞 增生 ， 常 有 
肝 功能 异常 ， 偶 见 蛋 白 尿 和 非 蛋 白 气 增加 。 

治疗 : 

1. 避免 日 晒 , 避免 精神 刺激 , 饮酒 及 服用 
巴 比 妥 或 磺胺 类 药物 。 

2. 肝 功能 不 良 可 给 予 维生素 类 及 保 肝 药 
物 。 

3. 可 试用 氧化 四 乙 胺 或 依 地 酸 钠 , 


Walker-Clodius 综合 征 


| BZ: 瓦 一 柯 综合 征 

别名 : DEL AEE BERE 
征 ; Okt GH 一 外 胚层 发 育 不 良 一 裂口 综 
合 征 (EEC 综合 征 ) 。 
| 概要 : 1963 4 Walker 和 Clodius 报告 本 
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病 ， 主 要 特征 为 手足 虾 钳 样 畸形 伴 鼻 泪 管 阻 
= ER BR. 


病因 病理 : 呈 常 染色 体 显 性 遗传 , 先天 性 | 


畸形 。 

眼 部 特征 : 双眼 眶 距 增 宽 , 一 侧 或 双 侧 鼻 
泪 管 阻塞 ， 持 续 性 泪 溢 ， 羞 明 ,结膜 有 粘液 脓 
性 分 小 物 ， 尚 可 见 虹 膜 缺损 。 

全 身 特征 : 

1. ERAR ATER ER BR FẸ 
HE, BAHR. 

2 手足 旺 虾 钳 样 畸形 , 食指 、 中 指 及 第 二 
掌骨 缺 如 ， 第 三 掌骨 仅 部 分 残留 ， 两 足 第 一 、 
TT PE OD 和 并 指 GE). 

3 肾 发 育 不 全 和 先天 性 心脏 病 〈 室 间隔 
缺损 ) 等 。 

治疗 ， 可 行 外 科 矫 形 手 术 ， 不 影响 生存 。 
对 婴 幼儿 可 行 鼻 泪 管 探 通 术 治疗 。 


Wallenberg 综合 征 
译名 : 瓦楞 伯 格 综合 征 


别名 : 四 小 脑 后 下 动脉 阻塞 综合 征 ; OG 
USE OE IME E: OE 


背 外 侧 综合 征 ; @@ 侧 脑 球 综合 征 ; @ 小 脑 下 脚 | 
综合 征 ; @ 小 脑 后 下 动脉 综合 征 ; @Vieseaux- | 


Wallenberg 综合 征 。 

概要 :1895 年 Wallenberg 报告 本 病 , 临床 
表现 与 Babinski-Nageotte 综合 征 相似 ,但 无 交 
叉 性 轻 偏 次 。 主 要 特征 是 同 侧 小 脑 性 运动 不 
能 、 RER SG DEE. 常见 40 岁 以 上 ， 
患者 多 在 数 月 后 完全 人 恢复， 但 亦 可 贸 有 后 遗 
症 。 

病因 病理 :多 为 小 脑 后 下 动脉 或 椎 动脉 本 
身 阻塞 及 血栓 形成 (动脉 硬化 , 感染 、 转 移 癌 
等 )。 延 髓 背 外 侧 及 小 脑 下 部 因 缺 血 而 发 生机 
能 障碍 、 累 及 三 又 神经 党 束 及 冰 束 核 , 绳 状 体 、 
痛 铺 丘脑 侧 束 、 交 感 神经 纤维 降 支 及 疑 核 等 。 

眼 部 特征 : R WRR, EEF 


垂 ， 瞳孔 缩小 ( 即 同 侧 Horner 综合 征 )。 同 侧 


外 展 麻痹 .自发 性 同 侧 或 对 侧 水 平 性 或 旋转 性 
眼球 震 富 (前 庭 核 受 损 )。 视 运动 性 眼球 震 业 
正常 。 病 变 侧 角膜 反射 消失 。 

全 身 特征 : 

1. 同 侧 小 脑 性 运动 不 能 ， 肌 张力 低下 。 

2- FARETE, HAME, FM 
B. RARR RA, MRAR. 

3. KE mč, ED, Rit. 

4. 同 侧面 部 痛觉 和 温 觉 丧失 ， 病 灶 对 侧 
躯干 与 四 肢 痛觉 和 温 觉 减低 ， 偶 见 对 侧 轻 凑 。 

治疗 , 抗 凝 扩 血 管 治疗 , 有 指 征 时 行 血管 
拱桥 术 ， 经 治疗 可 逐渐 恢复 。 


Weber 综合 征 


译名 : 韦伯 综合 征 

别名 : 交叉 性 动 眼神 经 麻痹 综合 征 ; D 
大 脑 脚 综合 征 ; @ 动 眼神 经 交叉 性 偏 次; @ 动 
眼神 经 与 锥 体 束 交叉 综合 征 ;加 上 部 交叉 性 偏 
RRE: @ 交 蔡 性 眼球 运动 麻痹 综合 征 ; © 
中 脑 腹 内 侧 综合 征 ; @Weber (H) 综合 征 ; © 
Weber-Gubler 综合 征 ; 0leyden 综合 征 。 

概要 :1863 年 Weber 报告 本 病 , 主要 特征 
为 同 侧 眼 球 运动 麻痹 , 合并 对 侧 肢 体 偏 竣 , 临 
床上 较 多 见 。 

病因 病理 : 是 由 于 大 脑 脚 、 桥 脑 及 延髓 的 
占 位 性 病变 或 血管 性 病变 ,使 第 颅 神经 从 大 
脑 脚 一 出 来 便 受 到 阻 断 ,同时 也 阻 断 椎 体 束 核 
上 的 神经 纤维 , 眼 部 改变 主要 为 病变 侵犯 了 动 
眼神 经 核 引 起 。 

眼 部 特征 :表现 为 病 损 同 侧 的 完全 性 动 眼 
MER BARNE EFE MAUR, t 
光 反 射 消失 ， 调 节 反 应 消失 。 

全 身 特征 : 

1. 表现 为 病变 对 侧 肢体 偏 将 ， 有 时 可 伴 
有 面部 及 舌 部 的 麻痹 〔 核 上 型 )。 

2 由 于 压迫 第 三 脑室 底 而 引起 多 饮 及 多 
R. 

治疗 : 对 症 处 理 ， 病 因 治 疗 。 
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Weber-Christian 综合 征 


译名 : 韦 一 克 综 合 征 

别名 :人 回归 热 性 非 化 肪 性 结 节 性 脂肪 层 
炎 ;@@ 结 节 性 非 化 脓 性 脂 膜 炎 ;@ 冰 椎 脂 膜 炎 ; 
(DPfeiffer-Weber-Christian 综合 征 ; ©Weber- 
Christian 病 。 

概要 : 1938 年 Shaffer 曾 有 描述 , 1979 年 
国内 眼科 宋 振 英 也 有 报道 ,主要 特征 为 反复 热 
性 皮下 脂肪 层 炎症 及 痛 性 皮下 结 节 性 病变 ,多 
见于 20 一 40 岁 女性 。 

病因 病理 : 病因 不 明 ， 可 能 为 创伤 、 变 态 


反应 , 自身 免疫 等 引起 , 病理 学 所 见 慢性 炎 性 | 


反应 , 脂肪 细胞 坏死 ,有 淋巴 细胞 、 巨 噬 细 胞 、 
泡沫 细胞 和 巨细 胞 的 浸润 。 

眼 部 特征 : 前 部 葡萄 膜 炎 , 急性 渗 出 性 中 
心性 脉络 膜 炎 ， 继 发 性 青光眼 。 

全 身 特征 : 


L 周身 不 适 ， 低 热 , 口 咽 感 染 , 轻 度 关节 | 


痛 〈 前 驱 症状 ) 。 

2. 全 身 皮下 有 大 小 不 等 (1 一 12 厘米 ) 的 
多 发 性 皮下 结 节 性 病变 ， 好 发 于 躯干 及 上 下 
肢 ,， 结 节 常 有 压痛 , 结 节 上 的 皮肤 发 红 ， 急 性 
期 后 色素 沉着 , 然后 皮肤 萎缩 可 见 非 化 脓 性 
结 节 人 性 脂肪 层 炎 

3. 肝 脾 肿 大 ,反复 发 热 ,食欲 减退 , 肌肉 
疼痛 ， 内 脏 功 能 紊乱 ， 尿 贿 症 。 

4 急性 期 手中 度 贫血 及 中 度 淋巴 细胞 相 
对 增加 , 白细胞 明显 减少 , 退化 期 有 白细胞 增 
多 ， 皮 下 结 节 活检 偶 见 结 节 钙化 。 

治疗 ， 

1. 抗 炎 对 症 治疗 。 

2. 皮质 类 固 醇 药物 治疗 。 

3. 青光眼 可 行 抗 青光眼 手术 。 


Wegener 综合 征 


译名 : 旺 格 纳 综合 征 


别名 :GD 肉芽 肿 性 动脉 炎 一 肾 小 球 肾炎 综 
合 征 ; 加 肉芽 肿 一 动脉 炎 一 肾 小 球 肾炎 综合 
| 征 ; @ 动 脉 炎 一 肺 一 肾病 变 综 合 征 ; 图 过 敏 反 
| 应 性 肉芽 肿 综合 征 ;呼吸 道 坏 死 性 肉芽 肿 综 
| 合 征 。 

概要 :本 病 发 生 于 健康 人 中 伴 有 顽固 性 鼻 
炎 或 副 鼻窦 炎 者 ， 相 继 出 现 咳嗽 、 咯 血 ， 发 展 
为 全 身 性 损害 ， 多 因 并 发 尿毒 症 而 迅速 死亡 ， 
临床 有 三 大 特征 : 呼吸 道 坏 死 性 肉芽 肿 、 广 泛 
的 局 灶 性 动脉 炎 、 坏 死 性 栓塞 性 肾 小 球 肾 炎 。 
起 病 缓慢 , 可 发 生 于 任何 年 龄 ,但 以 40 一 50 岁 
为 多 见 。 

病因 病理 : 病因 未 明 , 可 能 是 一 种 自身 免 
疫 性 疾病 ,皮肤 病变 主要 是 坏死 性 肉芽 肿 性 病 
BL 组 织 病理 学 检查 见 广泛 的 大 块 状 溃疡 , 坏 
死 及 水 有 种， 坏死 区 为 上 皮 细 胞 及 巨细 胞 所 包 
绕 . 

眼 部 特征 : 

1. 眼眶 可 有 肉芽 组 织 增殖 ， 瞪 裂 不 能 闭 
R. WRK, RIRAN, ORT. RARE 
动 受 限 或 固定 ， 眼 球 突出 。 

2. 眼 瞪 水 种 , 球 结膜 充血 , 水 肿 ,巩膜 炎 ， 
FARE fa BOEN. 

3. 色素 膜 炎 ， 视 神经 乳头 水 肿 ， 视 神经 
炎 ， 视 神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 呼吸 系统 ， 进 行 性 坏死 性 鼻炎 ， 鼻 罕 
K, BOK BP BRT Å 
RA BUK. ML VERDE. BERE. 

2 肾脏 损害 : BARER. EAR EW 
尿 及 血尿 。 

3. 脉 管 炎 : 主要 为 动脉 炎 , 弥散 性 局 灶 性 
坏死 性 脉 管 炎 ， 毛 细 血 管 扩张 。 

4 发 热 ， 全 身 不 适 ， 体 重 剧 减 。 

5. 可 发 生 神经 炎 、 腮腺 炎 、 骨 质 破坏 、 关 
节 炎 、 心 肌 炎 、 前 列 腺 炎 。 

6. 后 期 有 高 血压 , 皮肤 可 见 出 血 斑 , 毛细 
血管 扩张 , 贫血 , 高 球 蛋 白 血 症 、 血 尿素 氮 和 
肌 本 增高 。 哮 酸 细胞 轻 度 增多 。 


眼 综合 征 
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鉴别 诊断 : 本 病 以 肉芽 肿 为 其 特征 , 应 与 
其 相 类 似 的 疾患 相 鉴别 ; 

1. 多 发 性 结 节 性 动脉 炎 重点 是 动脉 血 
管 的 病变 ， 无 突出 的 鼻 部 及 呼吸 道 病征 。 

2. MPH (Boeck) ÆR: 该 病 无 坏死 性 
病变 ， 有 过 敏 性 反应 。 

3. 其 他 应 注意 鉴别 的 有 : 结核 病 、 淋巴 肉 
芽 肿 病 等 。 

治疗 : 

1. 肾上腺 皮质 激素 和 和 氮 莉 较 有 效 ， 如 发 
生 继 发 性 感染 ， 应 给 予 抗生素 治疗 。 

2. 眼科 对 症 治疗 。 

3 预后 不 良 ， 多 死 于 尿毒 症 及 脉 管 炎 。 


Weil 综合 征 


译名 : 威 尔 综合 征 

别名 : 钩 端 螺 旋 体 病 。 

概要 ，1886 年 Weil 报告 本 病 ， 好 发 于 男 
性 青 壮年 。 国 内 各 地 区 有 散在 流行 病例 发 生 ，| 
早年 仅 有 少数 病案 报告 ， 如 1937 年 汤 泽 光 、 
1940 年 钟 慧 润 等 先后 报道 ，60 年 代 后 报道 较 
多 ，1962 年 王 兆 握 等 调查 一 地 区 发 病 者 5205 
ØL 主要 特征 为 头痛 、 高 热 、 全 身 肌肉 痛 及 出 
血 倾向 。 

病因 病理 : 由 致 病 的 钩 端 螺 旋 体 引起 , E 
要 通过 与 疫 水 接触 而 感染 ,在 农村 多 见于 稻草 
收割 季节 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼前 节 炎 性 改变 ， 结膜 炎 ， 结 膜 下 出 
i ARERR, AEK, MRK, RERE 
炎 。 

2. 届 光 间 质 混浊 ， 角膜 后 沉淀 物 , Tyndell 
征 (+), BANER ERE BMA 
混浊 。 

3. 眼底 改变 : 视 乳 头 充血 、 水 肿 、 视 网 膜 
出 血 、 视神经 视网膜 炎 、 球 后 视神经 炎 、 视 神 
经 莹 缩 。 黄 广 水 肿 、 增 殖 性 视网膜 炎 ， 脉络 膜 


炎 。 


4 其 他 尚 可 见 眼 外 肌 麻 痹 ， 上 瞪 下 垂 。 

全 身 特征 ， 

1. 发 病 时 有 急性 感染 征象 , 攻 寒 高 热 , 头 
痛 , 全 身 肌肉 痛 , 尤 以 腓 肠 肌 明显 . 有 全 身 出 
血 倾向 〈 鼻 年 、 咯 血 、 黑 便 ) 。 黄 站， 淋巴 结 
肿 大 ， 肝 肾 功能 损害 及 脑膜 刺激 征 。 

2. 贫血 , 溶血 征象 , 拨 质 血 症 ; HEAR 
血尿 及 管 型 尿 .发 病 一 周 后 血清 凝集 溶解 试验 
与 补体 结合 试验 阳性 , 血 培养 和 血清 学 检查 可 
鉴定 钓 端 螺旋 体 。 

治疗 : 

1. 消灭 与 管理 传染 源 ， 切 断 传染 源 。 

2. REN BEER MINT 
用 。 

3. 如 有 虹膜 炎 或 色素 膜 炎 出 现 ， 及 早 扩 


| 瞳 及 激素 治疗 。 


Werner 综合 征 


译名 : 维尔 纳 综合 征 

别名 : D 白 内 靡 一 硬 皮 病 一 早老 综合 征 ; 
回 皮肤 损害 白内障 综合 征 1 型 ;@ 皮 肤 硬化 综 
RE: 加 成 年 型 早老 : 回 成 人 早老 综合 征 。 

概要 ，1904 年 ，Werner 首 报 本 病 ，1934 
年 ，Oppenheimer 和 Kugel 确认 本 病 为 一 独立 
的 综合 征 。1945 年 , Thannhanser 对 本 病 进行 
了 综合 研究 。 国 外 已 有 较 多 报道 ， 国 内 眼科 
1983 年 、1986 年 、1991 年 均 有 学 者 报道 。 主 
要 特征 为 生长 发 育 缓慢 ,未 老 先 误 及 青年 性 白 
内 障 ，10 一 30 岁 间 发 病 ， 兄妹 中 有 发 病 倾向 。 

病因 病理 : 病因 未 明 ， 一 般 认 为 是 在 常 染 
色 体 隐 性 遗传 基础 上 ,类 固 醇 在 肝脏 代谢 障碍 
所 致 。 病理 检查 见 全 身 性 动脉 硬化 性 改变 , 皮 
肤 局 限 性 角 化 过 度 及 萎缩 , 毛 窜 及 汗腺 发 育 不 
良 或 缺乏 ， 真 皮 弹 性 纤维 松弛 。 

眼 部 特征 : 

1. 眉毛 稀少 , 睫毛 缺失 , 瞪 外 翻 , 眼 瞪 运 
动 返 缓和 闭合 不 全 ， 形 成 假 性 眼球 突出 。 

2 泪液 减少 , 调节 减退 , 虹膜 毛细 血管 扩 
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张 , 角膜 营养 障碍 , 泡 性 角膜 炎 ， 青年 性 角膜 
环 ， 双 侧 青年 性 白内障 。 

3 色素 性 视网膜 病变 ， 黄 斑 周 围 视网膜 
变性 。 

全 身 特征 : 

1. 出 生 时 体格 正常 ， 逐 渐 出 现 生长 发 育 
障碍 ,青春 期 即 不 能 生长 。 身材 矮小 ,四肢 因 
皮下 脂肪 和 肌肉 萎缩 而 瘦小 ,手指 短小 且 有 畸 
形 。 

2. 面部 皮下 脂肪 组 织 消失 , 表情 淡漠 , 头 
RKA. BR Od, MUNNER. HBK 
REE BEN. 

3. 获 缩 性 皮炎 , 多 见于 手 、 足 、 面部、 上 
臂 及 下 肢 。 病 损 初 期 呈 粉 红色 、 蜡 样 水 肿 ， 后 
期 变 为 牙 黄色 ,皮肤 萎缩 变 薄 伴 色素 过 多 或 缺 
Z, 足 底 皮肤 过 度 角 化 ,并 可 形成 不 易 愈合 的 
溃疡 。 

4 声调 高 或 声音 跌 哑 , 性 机 能 减退 , 甲状 
腺 机 能 障碍 ,糖尿 病 ,未 成 年 可 出 现 动脉 硬化 、 
完全 早老 的 临床 征象 ,最 后 可 发 生 继 发 性 心力 
FM. 

5. 约 10% 患 者 可 能 发 生 恶性 肿瘤， 多 为 
原 发 性 肝癌、 纤维 肉瘤 、 恶 性 黑色 素 瘤 。 

6.X 线 示 骨 质朴 松 , 皮肤 活检 对 诊断 有 价 
值 。 

治疗 : 对 症 处 理 ， 无 特效 疗法 ， 多 数 患 者 
早期 死亡 。 


Wernicke 综合 征 


译名 : 韦 尼克 综合 征 

别名 : D 上 部 出 血性 脑 灰 质 病 综合 征 ; © 
急性 出 血性 脑 灰质 炎 ; @@ 脑 性 脚气 病 综合 征 ; 
ODER EG å @ 上 部 出 血性 灰质 脑 炎 ; 
轿 Wernicke 病 ; Wernicke 脑病 ; @Wernicke 
出 血性 脑病 ; @Wernicke 出 血性 脑 灰 质 炎 ; 四 
Gayet-Wernicke 综合 征 。 

概要 :1936 年 Wernicke 报道 本 病 ， 主 要 
特征 为 呕吐 ， 眼 球 震 额 〈 早 期 主要 症状 ) ， 共 


济 失 调和 精神 障碍 .病程 发 展 快 ,可 迅速 死亡 ， 
多 见于 慢性 酒精 中 毒 者 ， 以 50 一 60 岁 为 发 病 
高 峰 ， 男 多 于 女 。 

病因 病理 : 主要 由 于 维生素 BD, 或 叶酸 缺 
乏 引 起 的 严重 的 营养 不 良 ,常见 于 饮酒 过 度 患 
者 , 近年 来 发 现 长 期 血液 透析 可 发 生 本 征 , P 
变 部 位 主要 是 在 间 脑 后 部 或 中 脑病 变 ,病理 可 
见 第 王 与 第 N 脑室 及 大 脑 导 水 管 周围 灰质 内 
点 状 出 血 。 

眼 部 特征 : å 

1. 单 侧 或 双 侧 上 输 下 垂 ，50% 为 不 完全 
性 、 水 平 性 或 垂直 性 眼球 震 业 ,以 侧 视 时 水 平 
RERAN. 上 视 时 垂直 眼 震 较 少 , 双 侧 眼 外 
肌 麻 痹 , 起 初 常 仅 一 组 眼 肌 受 累 , 逐渐 发 展 到 
全 眼 肌 麻痹 ,有 人 认为 眼 肌 麻痹 系 硫 胺 缺乏 的 
直接 结果 。 约 半数 病人 有 凝视 麻痹 。 

2. 双 侧 瞳孔 对 光 反 应 稍 迟 钝 , 偶 见 阿 、 罗 
氏 了 瞳孔 , 视 乳 头 水 肿 ， 苍白, 视神经 炎 。 当 病 
变 累 及 视 交 叉 附 近 时 ， 可 出 现 偏 盲 或 象限 育 ， 
晚期 可 出 现 视神经 萎缩 , 

全 身 特征 : 

1. 厌食 , 失眠， 焦虑 ， 遗 忘 ， 呕 吐 (为 脑 
源 性 ， 而 非 骨 肠 神经 功能 紊乱 ) 。 

2. 头痛 , 神智 混乱 , Korsakoff 型 精神 病 ， 
WE, DANSER RE TERR, FE, 
FE. FEE FØRER. 

3. ERE MEG GEER. 

4. 实验 室 检查 可 见 低 血色 素性 贫血 ， 血 
丙酮 酸 含量 增加 ， 上 腰 穿 脑 疹 液 检查 、 脑 电 图 、 
头颅 CT 扫描 也 有 助 于 诊断 。 

Bender 及 Schilder 将 本 征 临 床 症状 分 为 
五 类 : 

CA) 典型 的 出 血性 脑 灰 质 炎 及 神智 混乱 ; 

(2) 上 述 症状 伴 有 显著 的 小 脑 功能 豪 乱 ; 

(3) 精神 及 神经 系统 表现 如 同 急性 紧张 
症 ; 

(4) 诡 妄 症状 较 神经 系统 表现 更 明显 ; 

O) 多 发 性 神经 炎 合并 脑 灰 质 类 。 

治疗 : 对 症 治疗 ,维生素 B、 烟 酸 ， 早 期 


眼 综合 征 
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治疗 可 完全 恢复 ,晚期 病人 常 死 于 肺 水 肿 及 呼 
吸 肌 麻痹 。 


Wildervanck 综合 征 


译名 : 魏 耳 德 旺 克 综合 征 

别名 : D 颈 一 眼 一 听 神 经 综合 征 ; DÅ 
眼 一 耳 综 合 征 ，@ 颈 一 眼 一 面部 畸形 。 

概要 : 1952 年 Wildervanck 报道 本 病 , 主 
要 特征 为 眼球 后 退 ， 部 分 性 耳 蔓 及 Klippel 一 
Feil 畸形 〈 颈 部 强直 )。 女 性 多 见 。 

病因 病理 ， 为 一 种 原因 不 明 的 发 育 异 常 ， 
遗传 作用 不 能 肯定 。 

眼 部 特征 : 眼球 后 退 , 单眼 或 双眼 外 展 运 
动 麻痹 ， 眼 球 震颤 ， 虹 膜 异 色 。 

全 身 特征 ， 

1. HÆRENE. 

2 由 于 颈椎 融合 , 造成 颈 部 强直 , 斜 颈 及 
KE, MENE. 

3, 智力 迟钝 ， 疗 痫 ， 右 位 心 及 胆 裂 等 。 

治疗 对症 处 理 ， 无 特殊 疗法 。 


Wilson 综合 征 


译名 : 威尔逊 综合 征 

别名 : 四 肝 豆 状 核 变性 综合 征 ; OM ÅR 
核 变性 ;@ 肝 豆 状 核 退 行 性 变性 ;@ 肝 脑 变 性 ; 
回 进行 性 肝 豆 状 核 变性 ; @ 角 膜 色素 环 ; Ofl 
性 硬化 症 ; @Westphal 核 假 性 硬化 ; @Kayser- 
Fleischer 环 ; (OK-F 角膜 色素 环 ; 四 Westphal- 
Strumpell 病 ，@@ Westphal-Strumpell 综合 征 ; 
ØKinnier-Wilson 综合 征 。 

概要 : 1902 一 1903 年 , Kayser 和 Fleischer 
分 别 报告 并 描述 了 本 病 , 故 称 角膜 病变 为 K-F 
环 。1912 年 ， 美 国 神经 病 学 家 Wilson 报道 本 
病 ， 以 后 ， 德 国 神经 科 医 师 Westphal 和 
Strumpell 又 进一步 加 以 描述 。1921 年 本 征 被 
正式 命名 为 “ 肝 豆 状 核 变性 ”。 至 今 ， 国 外 已 
发 表 有 关 文 献 共 一 千 多 篇 。1932 年 国内 眼科 


林 文 乘 首 报 本 病 , 至 1986 ER, 已 有 1200 多 
例 报 道 。 本 征 发 病 率 约 为 3/10 万 。 主 要 特点 
为 进行 性 加 剧 的 肢体 震 颜 , 肌肉 强直 , 肝 硬 变 
及 眼角 膜 K-F 环 , 它 是 一 种 进行 性 疾病 , 有 家 
族 性 发 病 倾向 ,男性 多 见于 女性 , 发 病 年 龄 约 
在 10 一 25 岁 。 

病因 病理 : 常 染 色 体 隐 性 遗传 ,为 先天 性 
铀 代谢 异常 过 量 的 钢 , 对 多 种 酶 发 生 抑制 而 
产生 毒性 作用 . 大 量 的 铜 的 蓄积 , 也 可 直接 损 
害 组 织 和 器 官 , 导致 器 官 的 功能 异常 , 特别 是 
EKREN TRA ME ERARE 
铀 质 沉着 .血浆 转移 铀 蛋白 及 血清 含 钢 量 总 量 
降低 , 而 非 血浆 转移 钢 蛋 白 则 升 高 。 本 病 铜 代 
谢 障碍 的 原 发 性 缺陷 仍 未 病 明 ,有 角 肠 道 对 铀 
吸收 学 说 、 铀 蛋白 异常 学 说 ,胆道 排 铜 障碍 学 
说 .病理 示 大 脑 基底 神经 节 褐色 色素 沉着 和 空 
洞 形成 全 脑 神经 胶 质 细胞 增加 , 神经 细胞 变 
性 。 

眼 部 特征 : 

1. 角膜 色素 环 即 K-F 环 为 本 征 唯一 特征 
性 体征 (由 于 铜 沉积 在 角膜 后 弹力 层 所 致 ), 此 
环 宽 约 1 一 3mm, 以 上 下 方 明显 ， LAERE 
或 黄 绿色 , 大 多 为 单 环 ， 有 时 为 双环 ， 不 抵达 
正常 角膜 缘 .K-F 环 明显 时 ,用 电 简 光 可 罕 清 ， 
早期 常 需 借助 裂 随 灯 方 能 发 现 。 

2. 向 日 葛 形 晶状体 混浊 〈 由 于 铜 沉着 于 
ARABERE ER)» RAMLET ANE LER 
震 晤 ,眼球 不 规则 痉挛 运动 . 暗 适 应 能 力 下 降 ， 
腹 孔 反应 迟钝 。 辐 转 ,调节 减弱 ,视网膜 色素 
变性 。 

全 身 特征 ， 

1. 肝脏 损害 出 现 较 早 ,可 有 黄姜 . 倦 息 ， 
EH, RARE MEM. FK, MK. E 
者 可 产生 呕血 , 腹水 , MORE DEG 3 
等 肝 硬化 表现 。 

2. 神经 系统 损害 ， 主 要 表现 为 能 体外 系 
的 病征 , 早期 胶体 常 出 现 较 粗大 震 辣 , 可 有 扑 
要 样 震 颜 , 舞蹈 动作 , 手足 徐 动 , 面具 样 面孔 ， 
语言 含糊 不 清 ， 张 口 流 泛 ， 吞 咽 及 咀嚼 困难 ， 
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w 


步 态 不 稳 ， 广 泛 性 肌 强直 。 

3. 精神 症状 有 思维 迟钝 , 情感 障碍 , 行为 
FR KAFEER RE. 抑郁 , 记忆 力 减 退 ， 
晚期 可 有 痴呆 。 i 


4 部 分 病人 尚 有 皮肤 色素 沉着 ， 皮 下 出 | 


i EE. 

5 肾脏 常 严重 受 损 , 出 现 肾 性 尿 糖 , 血尿 
及 氨基 酸 尿 , 尿 内 铜 排出 量 增加 , 肝 功 能 异常 ， 
溶血 性 贫血 , 血清 铜 和 铀 蓝 蛋 白 降低 , 血清 铀 
氧化 酶 活性 降低 。X ABA. 

治疗 : 

1 驱 铜 治疗 : 主要 用 络 合剂 . 如 右 旋 青 梅 
Bi WERN, WETA, TAPT 
酸 , 依 地 酸 钙 钠 。2. 阻止 肠 道 对 铜 吸收 和 促进 
排 铜 的 药物 ， 主 要 为 锌 剂 。 
3, 硫化 钾 。 
4 中 药 治疗 。 
5. 眼科 对 症 治疗 。 


Wiskott-Aldrich 综合 征 


译名 : 维 一 奥 综 合 征 

别名 :湿疹 一 感染 一 血小板 减少 三 联 症 
综合 征 ; @Aldrich 综合 征 ; @Aldrich-Huntley 
综合 征 : DAldrich-Dees 综合 征 。 

概要 : 本 征 首先 由 Wiskott 报道 ， 主 要 特 
征 是 湿疹 、 血 小 板 减少 及 反复 性 感染 三 大 征 
状 , 仅见 于 男性 , 婴儿 和 儿童 期 发 病 , 常 在 10 
岁 内 死亡 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 为 一 种 性 连锁 隐 性 
遗传 的 免疫 性 疾患 ,主要 病变 是 在 免疫 反应 的 
传人 弧 , 尸 检 发 现 患 者 胸腺 中 小 淋巴 细胞 数目 
减少 , 而 且 皮 质 与 髓 质 难以 区 别 , 淋巴 结 显示 
小 淋巴 细胞 衰减 。 

眼 部 特征 : 

1. 眼眶 周围 出 血 , 眼 险 皮 陵 水 泡 样 皮疹 ， 
瞪 缘 炎 ， 瞪 皮肤 结 节 。 

2. 视力 损害 ( 系 继 发 于 其 他 眼病 )， 结膜 
省 疡 , 结膜 出 血 及 脓 性 分 泌 物 。 巩膜 黄 染 ， 浅 


[BARK ALME. AE 

3. 玻璃 状 体 出 血 , 视网膜 出 血 , 视 乳 头 周 
围 出 血 及 视 乳 头 水 肿 。 

全 身 特征 : 

L 无 痛 性 湿疹 ， 可 出 现 于 面部 及 皮肤 争 
MER ME. 

2 MØ, MH Fl MENS. 
| RSE. 外 伤 后 出 血 不 止 , 皮肤 可 见 散 在 疗 班 和 
血肿 。 
| 3. 全 身 性 反复 性 感染 中耳炎、 支气管 
| 炎 、 胃 肠炎 )。 

å 实验 宝 检查: 贫血 , 血小板 减少 , 淋巴 
细胞 减少 , 低 丙种 球 蛋 白 血 症 (IgM MENE 
集 素 水 平 降低 .IgA 和 gE 增高 ). 骨髓 巨 核 细 
胞 正常。 

治疗 , 防止 感染 ， 抗生素 、 转 移 因子 等 治 
疗 ， 预 后 极 差 。 


Wolf 综合 征 


译名 : 沃 耳 夫 综 合 征 

别名 : 染色 体 4 部 分 缺失 综合 征 (chro- 
mosome 4 partial deletion syndrome); @4p- 综 
合 征 ; @4 号 染色 体 短 蔷 部 分 缺失 综合 征 ， @ 
单 体 一 4 部 分 缺失 综合 征 (Monosomy-4 partial 
syndrome); ©X X 综合 征 ，@4 B 综合 征 。 

概要 : 1965 年 Wolf 报道 本 病 ， 为 一 种 先 
天 性 多 发 性 畸形 疾病 ， 发 病 率 为 初生 儿 的 
1/165, 000, 约 1/3 患 儿 死 于 3 岁 前 。 主要 特 
征 为 智力 低下 ， 肚 裂 ， 尿 道 下 裂 ， 鼻 部 畸形 ， 
BARE. 

病因 病理 :由 于 染色 体 B 组 第 4 号 染色 体 
短 璧 部 分 缺陷 所 致 。 

眼 部 特征 : ARAETA EFE H 
紫 装 皮 ， 瞪 裂 斜 向 外 下 方 ， 斜 视 ， 眼 球 突出 ， 
BEREN. 虹膜 缺损 , 斑点 状 虹膜 ， 视 网 膜 缺 
损 。 

全 身 特征 : 

1 严重 智力 缺陷 , 生长 发 育 障碍 , 运动 迟 


眼 综合 征 


El MR. 

2. 小 头 畸 形 , 满月 脸 , 颌 下 畸形 , 由 于 中 
线 融 合 障碍 而 造成 眉 间 突出 , 前 额 血 管 瘤 , S 
HA, MARGE. MEGLE, BE HUE, A 
FE MR EN 600. 

3. 先天 性 心脏 病 ， 心 脏 畸 形 ， 肌 张力 低 
TF. REFR, Ag, BERN. 

4. 通 贯 手 ; 拇指 可 呈 双 涡 状 纹 , 染色 体检 
查 可 助 诊断 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 ， 依 临床 表现 不 同 , 可 
做 对 症 治疗 。 


Wrinkly Skin 综合 征 


译名 : 皱纹 皮肤 综合 征 

别名 : 皱 皮 综合 征 

概要 :本 征 主要 特点 是 皮肤 皱 缩 和 弹性 降 
低 , 胸部 络 纹 图 及 眼 部 病变 。 出 生 时 发 病 , 有 
人 曾 在 一 家 庭 中 观察 到 父母 为 血缘 联姻 。 

病因 病理 : 原因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 。 
皮肤 活检 未 见 异常 的 弹性 纤维 或 胶原 纤维 。 

眼 部 特征 ， 高度 近 视 ， 脉 络 膜 视网膜 炎 ， 
部 分 视神经 萎缩 。 

全 身 特征 : 

1. 身体 皮肤 包括 掌 、 幅 皮肤 干燥 和 和 皱 缩 ， 
皮肤 弹性 消失 , 但 面部 无 异常 皱纹 。 胸壁 静脉 
BEEK. 

2 智力 低下 ， RERA, RRE, 驼背 ， 
FORA, MIKSE . 

鉴别 诊断 : 须 与 下 列 病征 相 鉴 别 : 

1. 弹性 纤维 假 黄 瘤 ， 鉴 别 在 于 皮肤 的 临 
床 表现 和 组 织 病 理学 的 改变 ,该 病 系 常 染色 体 
显 性 遗传 型 ， 为 良性 疾病 或 伴 有 严重 的 皮肤 、 
心血 管 及 肺 部 受 损 的 病症 ， 不 危及 生命 . 

2. Ehlers-Danlos 综合 征 , 该 征 和 皱 皮 综合 
征 都 有 掌 纹 增加 ， 但 后 者 为 常 染色 体 显 性 遗 
传 , 可 能 为 胶原 纤维 产量 方面 的 改变 , 而 本 征 
为 常 染色 体 隐 性 遗传 ， 皮 肤 活检 可 做 鉴别 。 

治疗 : 无 特殊 疗法 。 
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Wyburn-Mason 综合 征 


译名 : 乌 一 马 综合 征 。 

别名 : 脑 一 视网膜 动静 脉 瘤 综合 征 

概要 : 1943 年 由 Wyburn 和 Mason 报告 
本 征 , 主要 特征 为 头痛 、 眼 肌 麻痹 , MGE 
半身 麻痹 及 多 发 性 颜面 部 母 班 .出 生 时 即 已 存 
在 ， 男 性 多 见 ， 发 病 年 龄 在 20 一 30 岁 左右 ， 

病因 病理 : 病因 未 明 , 呈 常 染色 体 显 性 遗 
传 ， 为 先天 性 视网膜 动静 脉 吻合 。 可 能 与 外 、 
中 胚层 发 育 不 良 有 关 . 病 理 特征 为 中 脑 的 一 侧 
或 双 侧 动静 脉 瘤 ， 视 网 膜 动静 脉 瘤 ， 

眼 部 特征 

1. 单眼 视力 突然 才 失 , 眼球 突出 , 上 脸 下 
垂 ， 眼 外 肌 麻 痹 ， 视 野 偏 盲 。 

2. 眼底 检查 ， 可 见 视网膜 的 动静 脉 直接 
吻合 , 全 部 视网膜 血管 绎 曲 扩 张 , 视神经 乳头 
水 肿 , 眼底 后 极 部 可 见 动静 脉 瘤 , 周边 部 视 网 
膜 可 有 葡萄 样 成 串 的 动脉 瘤 。 

EARE: 

1. 颜面 部 多 发 性 血管 疙 ， 有 时 伴 有 色素 
沉着 ， 常 发 生 在 患 眼 同 侧 的 三 叉 神经 支配 区 
内 。 

2. 如 有 中 脑 出 血 时 , 可 出 现 颈 项 强直 、 剧 
烈 头痛 、 呕 吐 等 脑膜 炎症 状 。 

3. 面神经 麻痹 ， 耳鸣， 耳 萝 ， 语 言 障碍 ， 
FARR, 意识 丧失 ,也 可 出 现 小 脑 体征 ; 少 
数 病例 有 精神 症状 ， 智 力 减退 。 

4 FAX H REE, 头颅 CT 等 可 助 
诊断 。 

治疗 : 对 症 处 理 , 如 有 指 征 , 可 手术 治疗 。 


Zellweger 综合 征 


别名 : MA HØRE. 

概要 : 1964 年 Zellweger 报道 本 病 ， 为 一 
种 先天 性 致死 的 疾病 。 多 见于 女性 , 胎儿 期 发 
病 。 
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病因 病理 :病因 不 明 , 常 染色 体 隐 性 遗传 ， | 
可 能 与 某 种 酶 缺陷 有 关 ， 病 理 见 大 脑 发 育 不 | 
全 . 脑 灰质 r EE AHA EG GBE 
变 。 

眼 部 特征 : 

1. 两 眼 分 离 过 远 , MRR, RR få 
膜 混浊 ， 单 侧 瞳 孔 散 大 ， 对 光 反 射 消失 ， 双 侧 
青光眼 ， 白 内 障 。 

2. 视 乳 头 旦 灰白 色 , 边界 不 整 ; 视网膜 血 | 
TRE, 毯 层 视网膜 变性 , 视网膜 有 色素 紊乱 
及 色素 脱 失 区 ， 视 网 膜 裂孔 。 

3. ERG 有 熄灭 现象。 

全 身 特征 : 

1. 生长 发 育 障碍 , 身材 短小 , 精神 发 育 不 
全 ， 小 头 畸形 ， 颅 面 骨 发 育 异常 ， 前 额 突出 ， 
小 颌 畸形 ， ILL) ARAK, BR. ER 
常 。 

2. 中 度 肌 张力 减退 ,罕有 肌 张 力 增高 者 。 

3. FREK, WE, 偶 有 先天 性 心脏 病 。 
REFR AG. 

4 指 ORD 短小 , 并 指 CBR), 屈曲 指 , 马 
KABE. TER. 

5 低 蛋 白 血 症 ， 低 凝血 酶 原 血 症 ， 和 蛋白 
尿 。X 线 显 示 钙 化 性 软骨 营养 障碍 。 

治疗 :对 症 处 理 ， 无 特殊 疗法 。 


Zieve 综合 征 


| 


译名 效 维 综合 征 

别名 :QD 高 脂 血 症 一 溶血 性 贫血 一 黄 疤 综 
合 征 ;@@ 黄 姜 一 过 高 性 高 脂 血 症 一 溶血 性 贫血 
综合 性 ; @ 酒 精 中 毒 高 脂 血 症 溶血 综合 征 ; @ 
酒精 性 高 脂 血 症 ; 回 醇 肝 综合 征 。 

概要 : 1958 年 Zieve 首先 报告 20 例 , 这 些 
患者 主要 特征 有 黄姜 及 溶血 性 贫血 合并 有 高 
脂 血 症 ， 中 年 男子 多 见 。 多 发 于 长 期 、 大 量 饮 
酒 ， 且 有 某 些 酒精 中 毒 表现 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 但 考虑 是 原 发 性 高 
血脂 症 , 且 以 慢性 酒精 中 毒 有 关 , 本 征 病人 常 


有 胰腺 炎 。 

RERE: 轻 度 至 严重 的 巩膜 黄 染 ,角膜 
混浊 ， 角 膜 溃 疡 及 视网膜 脂 血 症 表现 。 

全 身 特征 : 

1. 常 在 一 次 大 量 饮酒 之 后 ， 出 现 恶心 哎 
吐 , 食欲 不 振 , 体温 升 高 , 无 力 , 上 腹部 疼痛 。 

2, 肝脏 急剧 肿 大 , 有 轻 度 压痛 ,溶血 性 贫 
血 〈 不 甚 突出 )， 但 很 少 出 现 溶血 危 象 。 

3. 黄姜 (为 时 短暂 )， 随 情况 好 转 即 能 消 
失 ， 毛 细 血 管 扩张 ， 但 不 伴 有 出 血 倾向 。 

4 肝脏 活体 组 织 检查 ， 除 可 见 有 脂肪 浸 
润 外 ， 还 可 见 到 程度 不 一 的 门 脉 性 硬化 改变 。 

5 实验 室 检查 : 黄 益 指数 增高 ， 血 脂 增 
高 ,其 特征 为 各 类 脂 质 均 升 高 ;其 中 以 胆固醇 、 
磷酸 脂 、 甘 油 三 酯 为 著 。 肝 功能 检查 , 均 显示 
不 同 程度 的 损害 , 血红 蛋白 可 偏 低 , 网 织 红 细 
胞 增加 ,骨髓 幼 稚 红 细胞 增高 

鉴别 诊断 :本 征 须 与 其 他 类 型 的 溶血 性 贫 
M REREH, 参考 病史 和 临床 表现 及 进行 
血液 学 检查 ， 可 明确 诊断 。 

治疗 : 

1. 急性 期 静 滴 等 滩 葡 萄 糖 和 林 格 氏 液 。 
给 予 多 种 维生素 ,有 高 凝固 状态 时 ,可 用 肝素 。 

2. 彻底 戒 酒 ， 可 改善 已 造成 的 肝 功 能 损 
害 。 戒 酒 4 一 6 周 后 ， 高 脂 血 症 、 黄 站 和 疼痛 
可 缓解 和 消失 。 

3. 如 发 生 角膜 溃疡 可 滴 用 抗生素 眼 液 。 


Zinsser-Engman-Cole 综合 征 


译名 : 津 一 恩 一 柯 综合 征 

别名 : QD 先天 性 角 化 障碍 综合 征 ; DKK 
性 角 化 不 良 ，@ 先 天 性 角 化 不 良 及 色素 沉着 ; 
@Cole-Rauschkolbe-Toomey 综合 征 ; ©Cole 
综合 征 ; @Zinsser 综合 征 ; DEngman 综合 征 。 

概要 : 本 征 的 特点 是 指甲 角 化 不 良 , 口腔 
粘膜 白斑 及 睾丸 获 缩 。 几 乎 仅见 于 男性 ，5 
13 岁 发 病 。 

病因 病理 : 病因 不 明 , 可 能 为 男性 性 连锁 


眼 综合 征 
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隐 性 遗传 。 病理 检查 见 毛细 血管 扩张 , 表皮 及 
皮下 组 织 萎缩 ， 沿 血管 多 有 黑色 素 沉着 。 

RERE: 脸 内 翻 ， 慢性 瞪 缘 炎 ,睫毛 脱 
失 (个 例 )， 泪 点 阻塞 引起 过 多 流泪 ， 结 膜 角 
化 ， 结 膜 干 燥 ， 泡 性 结膜 炎 。 

全 身 特征 : 

1. 常见 于 颜面 颈 部 、 腹部 、 胸部 的 皮肤 
呈 网 状 炮 铜 色色 素 沉着 ,萎缩 坦 及 毛细 血管 扩 
张 。 有 时 病变 可 累及 躯干 部 。 

2. 指甲 营养 不 良 , 可 脱落 或 完全 破坏 , 反 
复 化 脓 性 甲 沟 炎 , GRE FER ER 
斑点 ， 手 掌 及 脚底 多 汗 ， 四 肢 发 绀 。 

3. 口腔 粘膜 可 有 小 水 泡 及 大 泡 性 损害 ， 
随后 出 现 粘膜 澳 疡 、 获 缩 及 白班. 

4. 偶 有 智力 低下 , FER MAE. 
毛发 稀少 ,疤痕 性 秃 发 ， 面 红 ， 牙 齿 缺 损 。 
5. 再 生 障 碍 性 贫血 ， 脾 功能 亢进 。 

治疗 ; 对 症 处 理 。 


Zollinger-Ellison 综合 征 


译名 : 卓 一 艾 综合 征 

别名 : DD 多 发 性 内 分 小 腺 瘤 病 综合 征 ; © 
BAM OG RED ME OF 
疡 的 胰腺 肿瘤 。 A 

概要 : 1955 Æ Zollinger $ Ellison 首先 报 
道 本 征 , 主 要 特点 为 顽固 的 消化 性 溃疡 症状 合 
并 有 多 腺 体 的 腺 瘤 病 ,本 征 在 全 世界 已 有 千 余 
例 报道 , 多 见于 男性 , 男女 比例 为 2 : 1, RA 
于 30 岁 左右 的 成 年 人 。 

病因 病理 : 常 染 色 体 显 性 遗传 . 由 于 胃 泌 


素 异 常 增多 ， 从 而 导致 胃液 和 胃酸 分 泌 增多 ， 
引起 胃 及 十 二 指 肠 的 多 发 性 省 疡 。 

眼 部 特征 : 视力 损害 , 某 些 发 生 脑 垂 体 瘤 
的 病例 可 出 现 不 同 的 视野 暗 点 ( 视 生 体 瘤 大 小 
和 位 置 而 定 ) BAGER, TAR IK 
肿 。 

全 身 特征 : 

1. 顽固 性 的 多 胃液 状态 〈12 小 时 胃液 总 
量 可 达 1 一 2 升 ) 及 胃酸 增多 ， 并 且 不 因 切 断 
迷走 神经 或 胃 次 全 切除 ， 以 及 其 他 治疗 而 减 
b, 由 于 胃酸 过 多 , 从 而 导致 十 二 指 肠 液 中 的 


| 消化 酶 因 PH 值 变化 而 失去 活性 , 诱发 消化 不 


和 良 、 上 腹泻 〈 水 样 便 或 脂肪 泻 ) 的 发 生 。 

2. KARM BD ED Mt, 且 可 引 
起 低 钙 血 症 、 抽 搞 、 脱 水 、 低 钾 、 肾 功能 衰 竟 
等 。 

3. 闫 固 的 复合 性 或 多 发 性 消化 性 溃疡 ， 
其 疼痛 加 剧 . 易 导致 上 消化 道 出 血 、 FIL. M 
化 道 息肉 也 有 过 报道 。 

4. 多 腺 体 腺 瘤 病 (甲状 腺 、 甲状 旁 腺 、 肾 
上 腺 等 )， 内 分 泌 腺 病变 的 表现 可 以 多 年 而 局 
限于 一 个 腺 体 。 

5. X 线 钢 餐 检查 可 显示 巨大 胃 皱 辟 , 十 二 
指 肠 及 空肠 粘膜 皱 辟 增 厚 . 多 发 性 或 异 位 性 消 
化 道 溃疡 。 

治疗 : 

1. 全 胃 切 除 或 切除 肿瘤， 以 缓解 胃酸 过 
多 或 根治 多 发 性 溃疡 , 非 手术 疗法 主要 为 消化 
内 科 治 疗 。 

2. 眼科 对 症 治疗 。 
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索引 (一 ) 


A 

A Type Syndrome QD! 

Aarskog Syndrome (GD 
Aarskog-Scott Syndrome (3) 
Abercrombie Syndrome 97 
Aberfeld Syndrome (1) 
Abderhalder-Kaufmann-Lignac Syndrome 
(89) 
ABT-Letterer Syndrome (161) 
Accommodative Effort Syndrome — (1) 
Achard Syndrome (2) 
Acosta Syndrome (2) 

Acquired Immune Deficiency Syndrome 

(2) 
Acute Retinal Necrosis Syndrome (3) 
Adair-Dighton Syndrome (257) 
Adamentiades-Behcet Syndrome (30) 
Addison Disease (6) 
Addison Syndrome (6) 
Addison-Biermer Syndrome m 
Adie Syndrome 6) 
Adie Pupil (7) 
Adrenal Sympathetic Syndrome (9) 
Adson Syndrome (9) 
Aicardi Syndrome a0) 
AIDS Disease (2) 
Aland Syndrome a0) 
Alacrima Syndrome ao) 
Albers-Schonberg Syndrome an 
Albinotic Fundus a2) 
Albinsm I Syndrome an 
Albinsm I Syndrome av 


按 西 文字 母 顺序 排列 


Albright Syndrome a2) 
Albright 1 Syndrome a2) 
Albright I Syndrome (248) 
Albright-Mc-Cune-Stenberg Syndrome 
a2) 
Aldrich Syndrome (270) 
Aldrich-Dees Syndrome (270) 
Aldrich-Huntley Syndrome (270) 
Alkaptonuria Disease aon 
Alport Syndrome a3) 
Alstrom Syndrome (14) 
Alstrom-Olsen Syndrome (14) 
Amalric Syndrome (14) 
Amaurosis Fugax Syndrome (15) 
Amendola Syndrome (15) 
Amish Albinism as) 
Andersen-Warburg Syndrome (188) 
Andogskg Syndrome (6) 
Angelucci Syndrome (6) 
Aniridia Syndrome an 
Ankyloblepharon Syndrome an 
Anterior Chamber cleavage Syndrome 
(210) 
Antimongolism Syndrome an 
Anton Syndrome a8) 
Apert-Crouzon Syndrome a9) 
Apert Disease a8) 
Apert Syndrome a8) 
Argrll. Robertson Pupil (20) 
Argyll. Robertson Pupil Syndrome (20) 
Argrll. Robertson Syndrome (20) 
Arnold-Chiari Syndrome (20) 


Arnold-Pick Syndrome 
Ascher Syndrome 
Audry I Syndrome 
A-V Syndrome 


Avellis and Babinski-Nageotte Synd 


Avellis-Longhi Syndrome 

Avellis Syndrome 
Axenfeld-Rieger Syndrome 
Axenfeld-Schurenberg Syndrome 
Axenfeld Syndrome 


B 
Baader Syndrome 
Babington Syndrome 
Babinski-Frohlich Syndrome 
Babinski-Nageotte Syndrome 
Bailey Syndrome 
Bakwin-Krida Syndrome 
Balint Syndrome 
Batten-Mayou Syndrome 
Banti Disease 
Banti Syndrome 
Bardet-Biedl- Syndrome 
Barnard-Scholz Syndrome 
Barre-Lieou Syndrome 
Bartschi-Rochain Syndrome 
Bartholin-Patau Syndrome 
Basedow Syndrome 
Basement Membrane Exfoliation 

Syndrome 

Bassen-Kornzweig Syndrome 
Batten-Mayou Disease 
Batten-Mayou Syndrome 
Bazzana Syndrome 
Bechterew Syndrome 
Bechterew Disease 
Begnez-Cesar Syndrome 
Behcet Syndrome 
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(21) Behcet Disease (30) 
(21) Behr ! Syndrome (31) 
(98) Behr I Syndrome (32) 
(22) Bence-Jones Syndrome 49) 

Irome Benedikt Syndrome (32) 
(50) Benign Abducent Nerve Palsy Syndrome 
(23) (33) 
(50) Benson Disease (33) 
(23) Benson Syndrome (33) 
(24) Berardinelli-Seip Syndrome (33) 
(23) Berale Syndrome (15) 

Bergie Syndrome 15) 
Bernard Syndrome (34) 

(234) Bernard-Horner Syndrome (130) 

(213) Berry-Franceschetti-Klein Syndrome (97) 

(101) Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(24) (34) 
(25) Best Disease (35) 

(209) Biber-Haab-Dimmer Syndrome (44) 
(25) Biedl Syndrome (155) 
(29) Biedl-Bardet Syndrome (155) 
(26) Biemond Syndrome (155) 
(25) Bielschowsky Disease (35) 

(155) Bielschowsky Syndrome (35) 
(26) Bielschowsky-Jansky Disease (35) 
(26) Bielschowsky-Lutz-Cogan Syndrome (35) 
(26) Biermer Syndrome (7) 
(27) Bietti 1 Syndrome (36) 

115) Bing-Horton Syndrome (132) 

Bing-Neel Syndrome (36) 
(27) Blatt Syndrome (36) 
(28) Bloch-Siemens Syndrome (37) 
(29) Bloch-Sulzberger Disease (37) 
(29) Bloch-Sulzberger Syndrome (37) 
(29) Bloch-Stauffer Syndrome (218) 

(257) Boder-Sedgwick Syndrome (164) 

(257) Bogorad Syndrome (38) 
(52) Bonfil Syndrome (128) 
(30) Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome (38) 
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Bonnevie-Ullrich Syndrome (38) (248) 
Bonnier Syndrome (39) 
Borries Syndrome (209) 
Botholin Syndrome (249) 
Bourneville Disease (39) 
Bourneville Syndrome (39) 
Bourneville-Brissaud Syndrome (39) 
Bourneville-Pringle Disease (39) 
Bowen Disease (40) 
Brachmänn-de Lange Syndrome (72) 
Brailsford Syndrome (181) 
Brein Syndrome (41) 
Brandt Syndrome (68) 
Brodie Syndrome (212) 
Brown Syndrome (41) 
Brown-Marie Syndrome (41) 
Brown-Marie Ataxic Syndrome «AD 
Brown-Sequard Syndrome (42) 
Brueghel Syndrome (42) 
Bruns Syndrome (42) 
Buckler I Syndrome (43) 
Buckler I Syndrome (43) 
Buckler ¥ Syndrome (43) 
Burger-Grutz Syndrome (44) 

Burnett Syndrome (44) 
; C 
Caffey Disease (45) 
Caffey Syndrome (45) 
Caffey-Smith Syndrome (45) 
Caffey-Silverman Syndrome (45) 
Cairns Syndrome (45) 
Caisson Disease (15) 
Caisson Syndrome (75) 
Calve-Perthes Syndrome (158) 
Canalis-Opticus Syndrome (46) 
Canavan Disease (46) 
Canavan Syndrome (46) 
Capgra Syndrome (46) 


Carmurati-Engelmann Syndrome (85) 
Carotid Artery-Cavernous Sinus Fistula 

Syndrome (207) 
Carotid Artery System Ischemia Syn- 

drome (47) 
Carpenter Syndrome (47) 
Carr-Barr-Plunknett Syndrome (47) 
Carson Syndrome (48) 
Carson-Neill Syndrome (48) 
Carter Syndrome (47) 
Cat Cry Syndrome (63) 
Cat Eye Syndrome (48) 


Cerebro-Oculo-Facio-Skeletal Syndrome 


(49) 

Celand-Arnold-Chiari Syndrome (20) 
Cerebro-Facial-Reno-Arthro  Syndactylia 
Syndrome (49) 
Cervenka Syndrome (263) 
Cestan Syndrome (209) 
Cestan I Syndrome (49) 
Cestan-Chenais Syndrome (49) 
Chandler Syndrome (50) 
Charcot I Syndrome (50) 
Charcot-Marie-Tooth Disease (51) 
Charcot-Marie-Tooth Syndrome (51) 
Charcot-Wilbrand Syndrome (51) 
Charlin Syndrome (52) 
Chauffard-Ramon Syndrome (235) 
Chauffard-Still Syndrome (92) (235) 


Chediak-Higashi-Steinbrinck Syndrome 
(132) 

Chediak-Higashi Syndrome (52) 

Chediak-Steinbrinck-Higashi Syndrome 


(52) 
Chorlin Syndrome (132) 
Chorioretinal infarction Syndrome (129) 
Chrit-Siemens Syndrome (226) 


Christ-Siemens-Touraine Syndrome (226) 
Christian Syndrome (123) 
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Christian Disease (266) 
Chromosome 4 Partial Deletion Syndrome 
(270) 

Chromosome 13q - Partial Deletion (Long 
Arm) Syndrome (54) 
Chromosome 18 Cycle Syndrome (53) 
Chromosome 18 Partial Delition (Long 


Arm) Syndrome (53) 
Chromosome 18 Partial Delition (Short 
Arm) Syndrome (54) 
Chromosome 21 Partial Deletion Syn- 
drome an 
Chromosome 22 Partial Deletion (Long 
Arm) Syndrome (54) 
Chromosome 3/B Translocation Syndrome 
(55) 
Chromosome = X Syndrome (53) 
Chronic Idiopathic Jaundice (19) 
Claude Syndrome (55) 
Claude-Bernard Syndrome (38) 
Claude-Bernard-Horner Syndrome (130) 
Coats Disease (55) 
Coats Syndrome (55) 
Cockayne Syndrome (56) 
Coffin Syndrome GP 
Coffin-Lowry Syndrome (57) 
COFS Syndrome (49) 
Cogan 1 Syndrome (57) 
Cogan I Syndrome (58) 
Cogan-Guerrys Syndrome (58) 
Cogan-Reese Syndrome (59) 
Cohen Syndrome (59) 
Cole Syndrome (272) 
Cole-Rauschkolbe-Toomey Syndrome 
(272) 
Comedo-Cataract Syndrome (59) 
Congenital Dyslexia Syndrome (60) 


Congenital Epiblepharon-Inferior Oblique 
Insufficiency Syndrome (239) 
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Congenital Facial Diplegia Syndrome 

(178) 
Congenital Mega Trichia Syndrome (60) 
Congenital Stippled Epiphyseal Syndrome 


(60) 
Congenital Tited Disc Syndrome (60) 
Conradi Syndrome (61) 
Coote Syndrome (9) 
Coote-Hanauld Syndrome (9) 
Cope Syndrome (44) 
Cords Syndrome (61) 
Corneal Painful Scar Syndrome (61) 
Cornelia De Lang Syndrome (72) 
Costen Syndrome (61) 
Cottle Syndrome (62) 
Cranio-Cervical Syndrome (62) 
Cranio-Orbito-Ocular dystraphia 
Syndrome (37) 
Creutzfeldt-Jakob Syndrome (63) 
Cri-du-chat Syndrome (63) 
Cross Syndrome (63) 
Crouzon Syndrome a9) 
Crouzon Disease (19) 
Crush Syndrome (63) 
Crush Orbital Apex Syndrome (64) 
Curtius Syndrome (64) 
Cushing 1 Syndrome (64) 
Cushing I Syndrome (66) 
Cushing E Syndrome (66) 
Cyclopism Syndrome (66) 
Cystic Fibrosis Syndrome (67) 
D 
Dabrelamy-Lyell Syndrome (105) 
Dalrymple Syndrome (67) 
Dalrymple-Stellwag Syndrome (67) 
Danbolt-Closs Syndrome (68) 
Dandy-Walker Syndrome (68) 
Danlos Dyndrome (82) 
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Darier Disease (69)| Down Syndrome (76) 
Darier Syndrome (119) | Doyne Syndrome (77) 
Darier 1 Syndrome (69) | Dreier Syndrome (235) 
Darier-White Syndrome (68) Dresbach Syndrome (127) 
Davis Syndrome (69) Drummond Syndrome (77) 
De Grouchy Syndrome (53) Duane Syndrome (78) 
De Lange I Syndrome 《72) Duane I Syndrome (78) 
De Myer Syndrome (72) Duane I Syndrome (79) 
De Sanctis-Cacchione Syndrome (73) Duane E Syndrome (79) 
De Toni-Caffey Syndrome (45) Dubin-Johnson Syndrome (79) 
De Toni-Debre-Fanconi Syndrome — (89) Dubin-Sprinz Syndrome (79) 
De Toni-Silvermen-Caffey Syndrome | Dyscontrol Syndrome (79) 
as) | 

Degos Disease (69) | E 

Degos Syndrome (69) Eales Disease (80) 
Degos-Delort-Tricot Syndrome (69) Eales Syndrome (80) 
Dejean Syndrome (70) Eaton-Lambert Syndrome (81) 
Dejerine-Andre-Thomas Syndrome (71) Eddowes Syndrome (257) 
Dejerine-Klumpke Syndrome (70) Edward Syndrome (82) 
Dejerine-Roussy Syndrome (70) Ehlers-Danlos Syndrome (82) 
Dejerine-Sottas Syndrome (71) Ekman Syndrome (257) 
Dejerine-Thomas Syndrome (7D Ellis-Van Creveld Syndrome (83) 
Dental Ocular-Cutaneous Syndrome (73) Elsahy-Waters Syndrome (84) 
Devic Disease (73) Elschnig I Syndrome (84) 
Devic Syndrome (73) Elschnig I Syndrome (84) 
Devie-Gauld Syndrome (73) Empty Sella Syndrome (84) 
Dialinas-Amalric Syndrome (14) Encephalitis Iethergica (258) 
Dickinson Syndrome (13) Engelmann Disease (85) 
Diffuse Keratases Syndrome GP Engelmann Syndrome (85) 
Dimmer Disease (74) Engman Syndrome (272) 
Dimmer Syndrome (74) Epstein Syndrome (86) 
Di Saia Syndrome (74) Erb 1 Syndrome (86) 
Diver Syndrome (75) | Erb-Goldflam Syndrome (86) 
Dollinger-Bielschowsky Syndrome — (35) Espildore-Luque Syndrome (87) 
Dominant Albinoidism Syndrome (75) 

Dominant Hemisphere Syndrome (111) 

Donohue Syndrome (15) 

Double Whammy Syndrome (76) 

Down Disease (76) 
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I — Foville I Syndrome 197) 

1 Foville-Wilson Syndrome — +35) (97) 
Fabry Disease (87) | Franceschetti Syndrome (97) 
Fabry Syndrome 87) Franceschetti-Kaufman Syndrome — (98) 
Fabry-Anderson Syndrome (87) Franceschetti-Klein Syndrome (97) 
Fahr-Volhard Syndrome (88) | — Franceschetti-Zwahlen-Klein Syndrome 
Familial Haemolytic Icterus aos) | ED 
Familial Hypogonadism Syndrome — (88) Francois I Syndrome (98) 
Fanconi Syndrome (89) Francois I Syndrome (99) 
Fanconi I Syndrome (89) Francois-Hanstrate Syndrome (99) 
Fanconi I Syndrome (89) | — France-Schetti-Jodassohn Syndrome 
Fanconi-de Toni Syndrome (89) 184) 
Fanconi-de Toni-Debre Syndrome — (89) Frankl-Hochwart Syndrome (100) 
Fanconi-Turler Syndrome (30) Freeman-Sheldon Syndrome 100) 
Farber Syndrome (90) Frenkel Syndrome (100) 
Farber-Uzman Syndrome oD Friedreich Ataxia Syndrome aon 
Farmer-Mustian Syndrome oD Friedreich Syndrome (64 
Faulk-Epstein-Jones Syndrome (91) Frohlich Syndrome (101) 
Favre-Racouchot Syndrome oD Fryns Syndrome (102) 
Feer Disease (9D Fuchs Syndrome (104) 
Feer Syndrome (9D | Fuchs I Syndrome (102) 
Feiedmann Syndrome (92) | — Fuchs I Syndrome a03) 
Felty Syndrome (92) Fuchs I Syndrome (103) 
Fetal Alcohol Syndrome (92) Fuchs NN Syndrome (104) 
Field Syndrome (48) Fuchs V Syndrome 104) 
Fiessinger-Lerog Syndrome (212) | — Fuchs-Kraupa Syndrome (104) 
Fiessinger-Lerog-Reiter Syndrome (212) Fuchs-Lyell Syndrome (105) 
Fisher Syndrome (93) Fuchs-Salzmann-Terrien Syndrome (105) 
Fish-Eye Syndrome (94) Fuller-Albright Syndrome az 
Fissinger-Rendu Syndrome (234) 
Flajani Syndrome a15) G 
Flajani-Basedow Syndrome a15) Galactosaemia Syndrome (261) 
Foix Syndrome (94) Ganser Syndrome (105) 
Folling Syndrome (95) Gansslen Syndrome 03) 
Fong Syndrome 162) Garcin Syndrome (106) 
Forsius-Eriksson Syndrome ao Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
Forssman Syndrome (95) (106) 
Foster. Kennedy Syndrome (96) Garland Syndrome (232) 
Foville I Syndrome (96) | — Garland-Moorhause Syndrome (169) 
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Garrod Syndrome (107) 
Gasperini Syndrome (108) 
Gaucher Disease (108) 
Gaucher Syndrome (108) 


Gaucher-Schlagenhaufer Syndrome (108) 


Gayet-Wernicke Syndrome (268) 
G-deletion I Syndrome an 
G-deletion I Syndrome (54) (109) 
Gelfard-Hyman Syndrome (109) 
Gelineaus Syndrome (110) 


General Extraocular Muscle Fibrosis 


Syndrome a10) 
Gerlier Syndrome (110) 
Gerstmann Syndrome a11) 
Gilbelt Syndrome (30) 
Giford Syndrome (136) 
Glanzmann-Salaud Syndrome (120) 
Glinski-Simmonds Syndrome (227) 
Godstein Syndrome (213) 
Godtfredsen Syndrome a11) 
Goldenhar Syndrome an) 
Goldscheider Syndrome (112) 
Golin Syndrome 95) 
Goltz Syndrome (113) 
Gombault Syndrome (71) 
Goodman Syndrome (120) 
Gorlin-Chaudhry-Moss Syndrome (113) 
Gorlin-Goltz Syndrome 113) 
Gougerot-Houwers Syndrome (228) 
Gougerot-Houwer-Sjogren Syndrome 

(228) 
Gougerot-Sjogren Syndrome (228) 
Gowers-Paton-Kennedy Syndrome (96) 
Gradenigo-Lannois Syndrome 14) 
Gradenigro Syndrome 14) 
Graefe Syndrome a14) 
Graefes I Syndrome (178) 
Graves Disease (115) 
Graves Syndrome 15) 


Greafe Syndrome 

Greenfield Disease 

Greenfield Syndrome 

Gregg Syndrome 

Greig Syndrome 

Groenblad-Strandberg Syndrome 

Groenblad-Strandberg-Touraine 
Syndrome 

Groenouw 1 Syndrome 

Groenouw I Syndrome 

Gruber Syndrome 

Gruner-Bertolotti Syndrome 

Grunertis Syndrome 

Gubler Syndrome 

Guerrys-Cogan Syndrome 

Guillain-Barre Syndrome 

Guillain-Barre-Fisher Syndrome 

Guiuanin-Barre-Strohl Syndrome 

Gunn Syndrome 


H 
Haab Syndrome 
Haab-Dimmer Syndrome 
Half Base Syndrome 
Hallermann-Streiff Syndrome 
Hallervorden-Spatz Syndrome 
Hallgren Syndrome 
Halt House-Batten Syndrome 
Hamman-Rich Syndrome 
Hand-Rowland Syndrome 
Hand-Schüller-Christian Disease 
Hand-Schuller-Christian Syndrome 
Haney-Falls Syndrome 
Hanhart Syndrome 
Harad Disease 
Hare Syndrome 
Harris Syndrome 
Hart Disease 
Hartnup Dsiease 


A14) 
(116) 
(116) 
(117) 
(118) 
(118) 


(118) 
(43) 
(43) 
(119) 
(120) 
(120) 
(177) 
(58) 
(120) 
(93) 
(120) 
(167) 


(121) 

(44) 
(106) 

(98) 
(121) 
(122) 

(77) 
(122) 
(122) 
(122) 
(122) 
(123) 
(124) 
(256) 
(195) 
(132) 
(124) 
(124) 
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Hartnup Syndrome (124) Horton-Gilmour Syndrome (131) 
Haven Syndrome (9) Hortton-Magath-Brown Syndrome (131) 
Heerfordt Disease (124) Howes-Pallister-Landor Syndrome (236) 
Heerfordt Syndrome 20 Hozary Syndrome (252) 
Heerfordt-Mylius Syndrome (124) Huenermann Syndrome (60) 
Heidenhain Syndrome (125) Hunt Syndrome (132) 
Helmholtz-Harrington Syndrome (125) Hunter Syndrome (132) 
Helveston Syndrome 126) Hunter-Hurler Syndrome (133) 
Henck-Assmann Syndrome a1) Huppert Syndrome (144) 
Hennebert Syndrome (126) Hurler Disease (133) 
Hereditary Macular Degeneration (126) Hurler Syndrome 33) 
Hermans-Herzberg Syndrome (113) Hunter-Hruler Syndrome a33) 
Hermansky-Pudlak Syndrome (127) Hutchinson Syndrome (197) 
Herpes Zoster Oticus (132) Hutchinson I Syndrome (135) 
Herrick Syndrome (127) Hutchinson I Syndrome (135) 
Hertwig-Magendie Syndrome (128) Hutchinson-Gilford Syndrome (136) 
Heubner-Schilder Syndrome (222) Hutchinson-Boeck Syndrome (34) 
Hilding Syndrome (128) Hutchinson- Weber-Peutz Syndrome 
Hippel Syndrome (259) (200) 
Hippel-Czermak Syndrome (259) Hydrostatic Pressure Syndrome — (136) 
Hodgkin Disease a28) Hyperviscosity Syndrome 37) 
Hodgkin Syndrome a28) Hypoproteinaemia Syndrome (154) 
Hodgkin-Haltauf-Sternberg Syndrome Hypothalamic Carrefour Syndrome (137) 
i (128) 

Hoeve-Dekleyn Syndrome (258) I 
Hollenhorst Syndrome (127) Iceland Disease (258) 
Holmes 1 Syndrome (129) Idiotid Familialis Amaurotica 137) 
Holmes (G) I Syndrome m Incipient Prechiasmal Optic Nerve 
Holmes-Adie Syndrome m Compression Syndrome (138) 
Holmes-Horrax Syndrome (25) Iridocorneal Endothelial Syndrome (138) 
Homen Syndrome (92) Iris Dysplasia-Hypertelorism-Psychomotor 
Homonymous Hemianoptic Scotoma Syn- Retardation Syndrome (139) 

drome (130) Irvine Syndrome (139) 
HOOD Syndrome a62) Irvine-Gass Syndrome a39) 
Hooft Syndrome a30) 
Hopp-Goldflam Syndrome (86) J 
Horner Syndrome (130) Jacobs (EC) Syndrome (140) 
Horton Syndrome (131) Jacobs (PA) Syndrome (53) 
Horton I Syndrome (132) Jacobsen-Brodwall Syndrome (140) 
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Jacod Syndrome (141) 


Jadassohn-Lewandowsky Syndrome 


(141) 
Jahnke Syndrome (236) 
Jakob Disease (62) 
Jakob-Creutzfeldt Disease (62) 
Jaksch-Wartenhost Syndrome (175) 
Jansky-Bielschowsky Syndrome (35) 
Jefferson Syndrome (141) 
Jenson Disease (142) 
Jenson Syndrome (142) 
Jhanke Syndrome (142) 
Johnson Syndrome (142) 
Jungling Syndrome (34) 
Junius-Kuhnt Syndrome (143) 


Juvenile Hereditary Macular Degenerotion 


(143) 
K 

Kahler-Bozzolo Syndrome (144) 
Kalisher Syndrome (236) 
Kallmann Syndrome (144) 
Kandori Syndrome (144) 
Kartagener Syndrome (145) 
Kasabach-Merritt Syndrome (145) 
Katzenschrei Syndrome (63) 
Kaufman Syndrome (146) 
Kearns-Sayre Syndrome (146) 
Kelly-Paterson Syndrome (202) 
Kennedy Syndrome (96) 
Kestenbaum Syndrome (150) 
Kilon-Nevin Syndrome (146) 
Kimmelstiel-Wilson Syndrome (147) 
Kinnier-Wilson Syndrome (269) 
Kinsborine Syndrome (47) 
Kirisawa Uveitis (3) 
Klauder Syndrome (234) 
Kleeblattschadel Syndrome (147) 
Klein-Waardenburg Syndrome (148) 


Klein Syndrome (148) 
Klinefelter Syndrome (148) 
Klippel-Feil Syndrome (149) 
Klippel-Trenaunary Syndrome (149) 


Klippel-Trenaunary-Weber Syndrome 


(149) 
Kloepfer Syndrome (149) 
Klumpke Syndrome (70) 
Kluver-Bucy Syndrome (150) 
Koebner Syndrome a12) 
Koerber-Salus-Elschnig Syndrome (150) 
Kohn-Romato Syndrome asn 
Kohlmeier-Degos Syndrome (69) 
Komoto Syndrome asn 
Krabbe 1 Syndrome a51) 
Krabbe I Syndrome (152) 
Krabbe-Weber-Dimitri Disease (236) 
Kraupa Syndrome (104) 
Krause Syndrome (152) 
Krause-Reere-Blodi Syndrome (152) 
Krukenberg Disease a52) 
Kufs Disease (153) 
Kufs Syndrome (153) 
Kuhnt-Junius Syndrome (143) 
Kussmanl-Marie Syndrome (153) 
Kwashiorkor Syndrome (154) 

L 

Labhart-Willi Syndrome (205) 
Laffer-Ascher Syndrome 21) 
Lafora Bodies Syndrome a54) 
Lafora Disease 154) 
Landry Syndrome (120) 
Landry-Guillanin-Barre Syndrome (120) 
Lanzieri Syndrome (154) 
Launois Syndrome (155) 
Laurence-Biedl Syndrome (155) 
Laurence-Moon Syndrome (155) 


Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syndrome 


Laurence-Moon-Biedl Syndrome 
Launois Syndrome 

Lawford Syndrome 
Lawrence-Seip Syndrome 
Leaunois-Cleret Syndrome 
Leber Disease 

Leber Syndrome 

Leed Syndrome 

Legg Syndrome 
Legg-Calve-Perthes Syndrome 
Left Side Syndrome 

Leigh Syndrome 

Leiner Disease 

Leiner Syndrome 

Lejeune Syndrome 
Lenoble-Aubineau Syndrome 
Leopard Syndrome 
Lerebollet-Pluvinage Syndrome 
Leri Disease 

Leri Syndrome 

Lermoyez Syndrome 
Letterer-Siwe Syndrome 
Letterer-Senior-Loken Syndrome 
Lewis Syndrome 

Leyden Syndrome 

Lhermitte Syndrome 

Lignac Syndrome 
Lignac-Faconi Syndrome 

Lijo Pavia-Lis Syndrome 
Lilliputian Syndrome 

Lindau Disease 

Lindau-Von Hippel Syndrome 
Little Disease 

Little (EM) Syndrome 

Little (WJ) Syndrome 
L.kman-Lobstein Syndrome 
Lobstein Syndrome 


眼 综合 征 


(155) 
(155) 
(155) 
(236) 

(33) 
(101) 
(157) 
(157) 
(243) 
(158) 
(158) 
(158) 
(159) 
(159) 
(159) 

(63) 
(159) 
(160) 
(160) 
(160) 
(160) 
(161) 
(161) 
(224) 
(162) 
(265) 

(35) 

(89) 

(89) 
(162) 
(162) 
(259) 
(259) 
(163) 
(162) 
(163) 
(258) 
(257) 


Loeffler Syndrome 
Lortat-Jacob-Degos Syndrome 
Louis-Bar Syndrome 

Lowe Syndrome 

Lowe-Bickel Syndrome 
Lowe-Teyrey-Mclachlan Syndrome 
Lubarsch-Pick Syndrome 
Lukianowiez Syndrome 

Lyme Disease 


M 
Madida Syndrome 
Maki Syndrome 
Marchesani Syndrome 
Marcus-Gunn Syndrome 
Marfan Syndrome 
Marfan-Archar Syndrome 
Marie Syndrome 
Marie-Sainton Syndrome 
Marie-Sainton Disease 
Marie-Strimpell Syndrome 
Marin Amat Syndrome 
Marinesco-Garland Syndrome 
Marinesco-Sjogren Syndrome 
Markus Syndrome 
Maroteaux-Lamy Syndrome 
Marquardt-Loriaux Syndrome 
Marsh Syndrome 
Marshall Syndrome 
Martin-Albright Syndrome 
Martorell I Syndrome 
Martorell-Fabre Syndrome 
Mason-Turner Syndrome 
Matsoukas Syndrome 
Mauriac Syndrome 
Mayou-Batten Disease 
Mc. Cune-Albright Syndrome 
Mcfarland Syndrome 
Mckusick-Weiblaecher Syndrome 
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(163) 
(164) 
(164) 
(165) 
(165) 
(165) 
(165) 
A66) 
(106) 


(166) 
(243) 
(166) 
(167) 
(167) 
(168) 
(257) 
(169) 
(169) 
(257) 
(170) 
(169) 
(169) 
(7) 
(170) 
(170) 
(115) 
71) 
71) 
(241) 
(241) 
(261) 
(172) 
72) 
(29) 
a2) 
(172) 
(172) 
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Melntyre Syndrome (144) 
Meckel Syndrome (73) 
Meckel-Gruber Syndrome (73) 
Meekeren-Ehlers-Danlos Syndrome (82) 
Meige Syndrome a87) 
Melkersson-Rosenthal Syndrome (173) 
Melkersson Syndrome 173) 
Mendel Syndrome (262) 
Meniere Disease (174) 
Meniere Syndrome (174) 
Menkes I Syndrome (174) 
Meyenburg Syndrome (174) 
Meyenburg-Alther-Uehlinger Syndrome 
(175) 


Meyer-Sckwickerath Syndrome (175) 
Meyer-Schwickerath-Weyers Syndrome 


075) 
Mietens-Weber Syndrome (176) 
Mikulicz Disease (176) 
Mikulicz Syndrome (176) 
Mikulicz-Radecki Syndrome a76) 
Mikulicz-Sjogren Syndrome (176) 
Mikulicz-Sjogren-Heerfordt Syndrome 

(177) 
Millard-Gubler Syndrome (177) 
Miller Syndrome (177) 
Miller-Fisher Syndrome (93) 
Milles Syndrome (236) 
Milroy Syndrome a87) 
Milroy-Meige-Nonne Syndrome (187) 
ML N Syndrome (182) 
Mobius I Syndrome (178) 
Mobius I Syndrome (178) 
Mobius-Crouzon Syndrome a9) 
Mohr Syndrome 178) 
Mohr-Claussen Syndrome 78) 
Monakow Syndrome (260) 
Monbrun-Benisty Syndrome (79) 
Monge Syndrome 2 


Monocular Supranuclear Upgazepalsy 


Syndrome a79) 
Monosomy 4 Partial deletion Syndrome 
(270) 
Monosomy 18 Partial (Long Arm) Dele- 
tion Syndrome (53) 
Monosomy 21 Partial Syndrome — (17) 
Mooren Syndrome 79) 
Morgagni Syndrome (179) 
Morgagni - Stewart - Morel - Moore 
Syndrome (180) 
Morgagni-Turner-Albright Syndrome 
(248) 
Morning Glory Syndrome (180) 
Morquio Disease a81) 
Morquio Syndrome a81) 
Morquio-Brailsford Syndrome a81) 
Mortimer Syndrome (34) 
Mosse Syndrome (181) 
Mps- I Syndrome (132) 
MPSH Syndrome (133) 
Mucocutaneous Lymphnode Syndrome 
(182) 
Mucopolysaccharidosis I Type (132) 
Mueller-Kannberg Syndrome (170) 
Multiple Epiphyseal Dysplasia Congenital 
(60) 
Murphy-Drachmen Syndrome (183) 


Myasthenia Gravis Oculars External 
Myopathy Syndrome (183) 
Myotonia Congenita Syndrome (245) 


N 
Naegeli Syndrome (184) 
Naffziger Syndrome (9) 
Negatvie Acceleration Syndrome (137) 
Negrn-Jacod Syndrome (141) 
Neill-Dingwall Syndrome (56) 
Nelson Syndrome (184) 


MAE 
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Neomatode Ophthalmia Syndrome (185) 
Nerve Behcet Syndrome (185) 
Neumann I Syndrome (234) 
Neurath-Cushing Syndrome (155) 
Nicolau I Syndrome (185) 
Nicolau-Hoigne Syndrome (185) 
Nieden Syndrome (186) 
Nielsen Syndrome (186) 
Niemann-Pick Disease (186) 
Niemann-Pick Syndrome (186) 
Nonne Syndrome (209) 
Nonne I Syndrome (9) 


Nonne-Milory-Meige Syndrome (187) 
Non-Syphilitic Interstitial Keratitis (57) 


Noonan Syndrome (188) (248) 
Norman-Wood Syndrome (188) 
Nothnagel Syndrome (188) 
Norrie Syndrome (188) 
o 
Ocular Ischemia Syndrome (189) 
Oeulo-Cerebellar-Tegmental Syndrome 
(189) 
Oeulo-Dental Syndrome (199) 
Oculopharyngeal Syndrome (183) 
Oesterreicher-Turner Syndrome — (162) 
Oguchis Disease (189) 
Oguchis I Disease (190) 
Oguchis I Disease (190) 
Oguchis E Disease (90) 
Ollier Syndrome (83) (190) 
Ollier-Klippel Syndrome (149) 
Ophthalmic Anterior Segment Ischemic 
Syndrome (191) 
Ophthalmic Short Circuit Syndrome 
a91) 
Ophthalmodynia Hypertonica Syndrome 
a92) 


Ophthalmoplegic-Migraine Syndrome 


(193) 
Osler-Rendu-Weber Syndrome (213) 
Osler-Vaquez Syndrome (193) 
Osteopathy Syndrome (105) 
Ota Syndrome (193) 

P 

Page Syndrome (194) 
Paget Syndrome (194) 
Pancoast Syndrome (195) 
Pancoast-Tobias Syndrome (195) 
Papillon-Leage-Psaume Syndrome (195) 
Parker Syndrome a97) 
Parak-Durant Syndrome (257) 
Parinaud Syndrome (196) 
Parinaud Qculog-Landular Syndrome 

(196) 
Parkes-Weber Syndrome (149) 
Parkinson Disease 97) 
Parkinson Syndrome (197) 
Parry Disease (115) 
Parry-Romberg Syndrome (216) 
Partial Trisomy G Syndrome (48) 
Passow Syndrome (198) 
Paterson Syndrome (202) 
Paterson-Brown-Kelly Syndrome — (202) 
Pelizaeus-Merzbacher Disease (198) 
Pelizaeus-Merzbacher Syndrome — (198) 
Penfield Syndrome (199) 
Pepper Syndrome a97) 
Pepper-Hutchinson Syndrome a97) 
Perheentupa Syndrome a99) 
Perthes Syndrome 158) 
Peter Syndrome (199) 
Peutz-Jeghers Syndrome (200) 
Peutz-Touraine Syndrome (199) 
Pfaudler-Hurler Syndrome (133) 


Pfeiffer-Weber-Christian Syndrome (265) 
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Phacomatoses Disease (39) 
Pharyngoconjunctival Fever Syndrome 
(200) 
Pick Disease (21) 
Pick Syndrome 
Pick I Syndrome (21) 
Pickwickian Syndrome (200) 
Pierre Robin Syndrome (201) 
Pierre-Marie Syndrome (257) 
Pigmentary Glaucoma Syndrorme (201) 
Plummer- Vinson Syndrome (202) 
Plurideficiency Syndrome (154) 
Polymorphic Corneal Dystrophy Syndrome 
(202) 
Pomte Syndrome (203) 


Posner-Schlossmam Syndrome (203) 
Postcataract Hyperpyrexia Syndrome 


(204) 
Posthypoxic Encephalopathy Syndrome 

(204) 
Postural-Change Syndrome (204) 
Potter Syndrome (205) 
Pozzi Syndrome (194) 
Prader-Labhart-Willi-Fanconi Syndrome 

(205) 
Prader-Willi Syndrome (205) 
Pregnanoy-Hypertension Syndrome (206) 
Pringle Disease (39) 
Pringle-Bourneville Syndrome (39) 
Pseudo-Graefe Syndrome (104) 


Pterygo Palatine Fossa Syndrome (206) 
Pulsating Exophthalmos Syndrome (207) 


Punck-Drunk Syndrome (207) 

Purtscher Disease (208) 

Purtscher Syndrome (208) 

PXE Darier Syndrome (119) 

Pyle Syndrome (208) 
Q 


Quincke Syndrome (209) 
R 
Racder-Arbitz Syndrome (241) 
Ramsay-Hunt Syndrome 32) 
Raymond Syndrome (209) 
Raymond-Cestan Syndrome (209) 
Reese Syndrome (210) 
Reese-Elisworth Syndrome (210) 
Refsum Disease (210) 
Refsum Syndrome (210) 
Refsum-Thiebaut Syndrome (210) 
Reimann Syndrome (211) 
Reiter Disease (212) 
Reiter Syndrome (212) 
Rendu-Osler-Weber Syndrome (213) 
Renofacial Syndrome (213) 
Retinal Tapetal-Like Refilex Syndrome 
(214) 
Retinodialysis-Deafness-Skeletal Dysplasia 
Syndrome (214) 
Rey-Sheehan Syndrome (227) 
Reye Syndrome (214) 
Richner Syndrome (124) 
Riddoch Syndrome (215) 
Rieger Syndrome (23) 
Riley-Day Syndrome (215) 
Robin Syndrome (201) 
Rochon-Duvigneaud Syndrome (216) 
Rollert Syndrome (216) 
Romberg Disease (216) 
Romberg Syndrome (216) 


Rosenthal-Kloepfer Syndrome (217) 
Roske-De Toni-Caffey Syndrome (45) 


Ross Syndrome (217) 
Rossle-Urbach-Wiethe Syndrome (249) 
Rothmund Syndrome (218) 
Rothmund-Thomson Syndrome (218) 
Roussy-Levy Syndrome (218) 


Rubinstein-Taybi Syndrome 
Rud Syndrome 

Russell Syndrome 
Rutherford Syndrome 


S 
Sabin-Feldman Syndrome 
Sack Syndrome 
Sack-Barabas Syndrome 
Saengen Syndrome 
Salzmann Syndrome 
Sander Syndrome 
Sandifer Syndrome 
Sanger-Browh Syndrome 
Scaphocephaly Syndrome 
Schachenmann Syndrome 
Schäfer Syndrome 
Schaumann Syndrome 
Schereshevkii-Turner Syndrome 
Scheuthaurer Syndrome 


(218) 


(219) | 


(219) 
(199) 


(220) 
(83) 
(83) 

(8) 

(220) 

(220) 

(221) 
(41) 

(221) 
(48) 

(221) 
(34) 

(248) 

(169) 


Scheuthaurer-Marie-Saiton Syndrome 


Schilder Disease 

Schilder Syndrome 

Schirmer Syndrome 

Schmid-Fraccaro Syndrome 

Schminckes Syndrome 

Schnyder Syndrome 

Scholz Syndrome 

Scholz - Bielschowsky - Henneberg 
Syndrome 

Schonenberg Syndrome 

Schüller-Christian Syndrome 

Schultz Syndrome 

Schwartz Syndrome 

Schwartz-Jampel Syndrome 

Seabright-Bantam Syndrome 

Sea-Blue Histiocyte Syndrome 

Seckel Syndrome 


(169) 
(222) 
(222) 
(236) 

(48) 
(106) 
(222) 
16) 


16) 
(223) 
(123) 
(223) 
(223) 

a) 
71) 
(224) 
(224) 


Seip Syndrome 
Selter Syndrome 

Senior Syndrome 

Sezary Syndrome 

Sheehan Syndrome 
Sheldon-Ellis Syndrome 
Shy-Drager Syndrome 
Shy-Gonatas Syndrome 

Sickle cell Disease 

Siegrist Syndrome 
Siegrist-Hutchinson Syndrome 
Siemen Syndrome 

Siemens Syndrome 

Silverman 1 Syndrome 
Silvio-Negri Syndrome 
Simmonds Syndrome 
Simmonds-Sheehan Syndrome 
Siwe Syndrome 

Sjogren Syndrome 

Sjogren I Syndrome 

Sjogren I Syndrome 
Sjogren-Larsson Syndrome 


287 


(33) 

(92) 
(224) 
(225) 
(227) 
(133) 
(225) 
(225) 
27) 
(226) 
(226) 

(83) 
(226) 
(227) 
41) 
(227) 
(227) 
61) 
(228) 
(228) 
(169) 
(228) 


Sjogren-Mikulicz-Heerfordt Syndrome 


Sleepy Sickness 

Sluder Syndrome 

Smith (J) Syndrome 
Smith-Caffey Syndrome 
Smith-Lemli-Opitz Syndrome 
Snapper-Witts Syndrome 
Sorsby I Syndrome 

Sorsby I Syndrome 

Sorsby E Syndrome 

Sotos Syndrome 
Souquez-Bertrand Syndrome 
Souques-Charcot Syndrome 
Spillan-Scott Syndrome 
Sprinz-Nelson Syndrome 
Spurway Syndrome 


77) 
(258) 
(230) 
(197) 

(45) 
(230) 
(231) 
(231) 
(231) 
(231) 
(231) 

(55) 
(136) 
(232) 

(79) 
(257) 
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Stannus Cerebellar Syndrome (232) 
Stargardt Disease (233) 
Stargardt Syndrome (233) 
Steiner Syndrome (233) (64) 
Steinert Disease (233) 
Steinert Syndrome (233) 
Sternberg Syndrome (128) 
Stevens-Johnson Syndrome (234) 
Stickler Syndrome (235) 
Still Syndrome (235) 
Stilling Syndrome (18) 
Stilling-Türk-Duane Syndrome (78) 
Stock-Spielmeyer-Voyt Syndrome (29) 
Strabismus Fixus (235) 
Strachan-Scott Syndrome (236) 
Sturge-Weber Disease (236) 
Strachan-Scott Syndrome (236) 
String Syndrome (236) 
Sturge Disease (236) 
Sturge-Kalisher-Weber Syndrome (236) 
Sturge-Weber Syndrome (236) 
Sturge-Weber-Dimitri Syndrome — (236) 
Sturge-Weber Disease (236) 
Sturge-Weber-Krabbe Syndrome (152) 
Subclavian Steal Syndrome (237) 
Sun Set Syndrome (238) 
Superior Fascial Syndrome (238) 
Superior Rim Syndrome (238) 
Superior Vena Cava Syndrome (238) 
Swan Blind-Spot Syndrome (239) 
Swan Syndrome (239) 
Swan I Syndrome (239) 
Sweeley-Klionsky Syndrome (87) 
Swift Disease (92) 
Swift Syndrome (92) 
Swift-Feer Syndrome (92) 
Sylvian Ophthalmic Syndrome (87) 
Symonds Syndrome (209) 
Sympathetic Ophthalmia Syndrome (240) 


Systemic Lupas Erythematosus Syndrome 


(240) 
T 

Takayasu Disease (24) 
Takayasu Syndrome (241) 
Tangier Syndrome (242) 
Taveras Syndrome (242) 
Tay-Sachs Disease (242) 
Tay-Sachs Syndrome (242) 
Terry Syndrome (244) 
Terson Syndrome (244) 
Thiebaut Syndrome (252) 
Thompson Syndrome a33) 
Thomsen Disease (245) 
Thomsen Syndrome (245) 
Thomson Syndrome (217) 
Thomson-Rothmund Syndrome — (217) 
Tight Leteral Rectus Syndrome — (245) 
Tolosa-Hunt Syndrome (245) 
Tooth Syndrome (51) 
Touraine Syndrome (30) (119) 
Touraine 1 Syndrome (162) 
Trancois Syndrome (98) 
Treacher-Collins (98) 


Treacher-Collins-Franceschetti Syndrome 


(97) 
Trenaunary Syndrome (149) 
Triangle Syndrome (246) 
Trisomy-20 Syndrome (56) 
Trisomy-22 Syndrome (247) 
Trotter Syndrome (247) 
Tuomaala-Haapanen Syndrome (248) 
Turk Syndrome (248) 
Turk-Stilling Syndrome (78) 
Turner Syndrome (248) 
Turner-Kieseer Syndrome (162) 
Turner-Ullrich Syndrome (248) 
Tyiplex Syndrome (53) 
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Tylosis-Optic Atrophy Syndrome (249) Virchow-Seckel Syndrome (224) 
Vitreocorneal Touch Syndrome (254) 
U Vitreous Tug Syndrome (255) 
Ullrich Syndrome (259) (98) V-K-H Syndrome (256) 
Ullrich-Feichtiger I Syndrome (175) Vogt (A) I Syndrome (255) 
Ullrich-Feichtiger I Syndrome (249) Vogt (A) I Syndrome (255) 
Ullrich-Fremery-Dohna Syndrome (99) Vogt (A) E Syndrome (255) 
Ullrich-Tremery-Dohna Syndrome (98) Vogt (A) N Syndrome (256) 
Urbach-Wiethe Syndrome (249) Vogt-Koyanagi Disease (256) 
Urist Syndrome (22) Vogt-Koyanagi Syndrome (256) 
Usher Syndrome (250) Vogt-Koyanagi-Harada Syndrome (256) 
Uveal Effusion Syndrome (250) Vogt-Spielmeyer Syndrome (29) 
Uveitis-Rheumatiod Arthritis Syndrome Von Basedow Syndrome a15) 
(69) Von Bechterew Syndrome (257) 
Uyemura Syndrome (252) Von Bechterew-Strumpell Syndrome 
(257) 
v Von Der Hoeve Syndrome (257) 
V Type Syndrome (251) Von Economo Disease (258) 
Vail Syndrome (230) Von Economo Syndrome (258) 
Vallery-Radot Syndrome 132) Von Frankl-Hockwart Syndrome — (100) 
Van Bogaert-Bertrand Syndrome — (46) Von Graefe Disease (259) 
Van Bogaert-Hozary Syndrome (252) Von Graefe Syndrome (259) 
Van Bogaert-Nyssen-Peiffer Syndrome Von Herrenschwand Syndrome (259) 
(16) Von Hippel Disease (259) 
Van Bogaert-Scherer-Epstein Syndrome Von Hippel Syndrome (259) 
(252) Von Hippel-Lindau Syndrome (259) 
Van Meekeren I Syndrome (82) Von Meyenburg 1 Syndrome (175) 
Van der Hoeve - Halbertsman - Waarden- Von Mikulicz Syndrome (176) 
burg Syndrome (262) Von Monakow (260) 
Ventral Medullary Syndrome (253) Von Recklinghausen Disease (260) 
Vernet Syndrome (253) Von Recklinghausen 1 Syndrome (260) 
Vertebral Basilar Artery Syndrome (253) * Von Reuss Syndrome (261) 
Vertical Mussular Imbalance Syndrome Von Sallman Syndrome (262) 
(253) Von Sallman-Paton-Witkop Syndrome 
Vertical Retraction Syndrome (254) (262) 
Vieseaux-Wallenberg Syndrome — (265) 
Vignes Syndrome a51) : w 
Villaret Syndromoe (254) Waardenburg Syndrome (262) 
Violiek Syndrome (257) Waardenburg-Klein Syndrome (262) 
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Waelsch Syndrome 
Wagner Disease 

Wagner Syndrome 
Waldenstrom Syndrome 
Waldenströme I Syndrome 
Waldenstrom-Kjellberg Syndrome 
Walker-Clodius Syndrome 
Wallenberg Syndrome 
Warfarin Syndrome 

Weber Syndrome 

Weber (H) Syndrome 
Weber (PF) Syndrome 
Weber-Christian Disease 
Weber-Christian Syndrome 
Weber-Cockayne 综合 征 
Weber-Dimilri Syndrome 
Weber-Gubler Syndrome 
Weech Syndrome 

Wegener Syndrome 

Weil Syndrome 
Weil-Marchesani Syndrome 
Weill-Reys Syndrome 


Weill-Reys-Holmes-Adie Syndrome (7) 


Werner Syndrome 


(212) 
(263) 
(263) 
(263) 
(264) 
(202) 
(264) 
(265) 
(74) 
(265) 
(265) 
(149) 
(266) 
(266) 
(112) 
(236) | 
(265) 
(226) 
(266) 
(267) 
a66) 
(7) 


(267) 


Wernicke Disease 

Wernicke Syndrome 
Westphal-Strumpell Disease 
Westphal-Strumpell Syndrome 
White Syndrome 
Whitnall-Norman Syndrome 
Wildervanck Syndrome 
Willi-Prader Syndrome 

Wilson Syndrome 
Wiskott-Aldrich Syndrome 
Witkop-Von Sallmann Syndrome 
Wolf Syndrome 

Wright Syndrome 

Wrinkly Skin Syndrome 
Wyburn-Mason Syndrome 


z 
Zayid-Farraj Syndrome 
Zellweger Syndrome 
Zieve Syndrome 
Zinsser Syndrome 
Zinsser-Engman-Cole Syndrome 
Zollinger-Ellison Syndrome 


(268) 
(268) 
(269) 
(269) 

(69) 
(188) 
(269) 
(205) 
(269) 
(270) 
(262) 
(270) 

a2) 
(271) 
(271) 


(109) 
(271) 
(272) 
(272) 
(272) 
(273) 
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索引 (二) 


一 、 视 


(一 ) 视力 障碍 


. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 
. Acute Retinal Necrosis Syndrome ( 急 
性 视网膜 坏死 ) (3) 
. Aland Syndrome (向 层 视网膜 变性 ) 
(10) 
. Albinism I Syndrome (白化 病 1) 
(12) 
.Aiport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
HW a3) 
. Alstrom-Olsen Syndrome (先天 性 黑 
BD a4) 
. Alstrom Syndrome (视网膜 变性 一 糖 
RH) (14) 
.Amalric Syndrome (更 哑 一 视网膜 变 
性 ) (14) 
Amaurosis Fugax Syndrome ( 阵 发 性 黑 
BD (15) 
10. Aniridia Syndrome (无 虹膜 ) (17) 
11. Anton Syndrome (否认 视 幻 觉 (18) 
12. Apert Syndrome ( 尖 头 合并 并 指 (BE 


sr 


på 


A 


a 


p 


x 


g 


» 


HE) a8) 
13. Apert-Crouzon Syndrome ( 颅 面 骨 发 
育 不 全 ) (19) 
14. Arnold-Pick Syndrome (失语 - 失 认 - 失 
用 ) (21) 
15. Barnard-Scholz Syndrome (ER LÆRJE- 
视网膜 色素 变性 ) (26) 


16. Barre-Lieou Syndrome 〈 颈 部 按 伤 ) 


根据 眼 部 征 候 ， 按 解剖 部 位 排列 


功 能 
(26) 
17. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 
BB 脂 蛋 白 缺 乏 ) (28) 
18. Batten-Mayou Syndrome (少年 型 家 
FLEET) (29) 
19. Behcet Syndrome ( 眼 一 口 一 生殖 器 ) 
(30) 
20. Behr I Syndrome (视神经 萎缩 伴 共 
济 失调 ) (31) 
21. Behr I Syndrome (成 人 黄斑 视网膜 
变性 ) (32) 
22. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
《葡萄 膜 类 肉瘤 病 ) GH 
23. Bielsehowsky-Jansky Disease (K H 38 
儿 型 家 族 性 黑 腊 性 痴呆 ) (35) 
24. Bing-Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 
球 蛋白 血 症 ) (36) 
25. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 


26. Bruns Syndrome (体位 改变 ) (42) 
27. Buckler I Syndrome (角膜 斑点 状 营 
养 不 良 ) (43) 

28. Buckler E Syndrome (f4 Bli FARE 
养 不 良 ) (43) 
29. Cairns Syndrome (结核 性 蛛网 膜 炎 - 
脑 积 水 ) (45) 
30. Canalis Opticus Syndrome (视神经 管 ) 
(46) 

31. Canavan Syndrome ( 脑 白 质 海绵 状 变 
性 ) (46) 
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32. Capgra Syndrome ( 双 幻 觉 ) (46) 
33. Carotid Artery System Ischemia Syn- 
drome( 颈 动脉 系统 缺 血 ) (47) 
34. Charcot-Marie-Tooth Syndrome ( 进 
FIEMME) (51) 
35. Chromosome 13q-Partial Deletion[long 
Arm] Syndrome 染色体 13q- 部 分 缺 


失 KED (54) 
36. Coats Syndrome (外 层 渗 出 性 视网膜 
炎 ) (55) 
37. Cockayne Syndrome (gk f —W FI M 
FRH (56) 
38. Cogan-Guerrys Syndrome (HE fh BE 
营养 不 良 ) (58) 
39. Cogan-Reese Syndrome (4T Ai få K 1E) 
(59) 

40. Cords Syndrome (少年 型 视网膜 血管 
病 ) (61) 
41. Creutzfeldt-Jakob Syndrome ( 亚 急性 
海绵 状 脑病 ) (63) 
42. Cross Syndrome〔 低 色素 沉着 一 眼 脑 ) 
(63) 

43. Crush Orbital Apex Syndrome ( 挤 压 
性 眶 尖 ) (64) 
44. Curtius Syndrome 〈 外 胚层 发 育 不 良 
一 眼 畸 型 ) (64) 
45. Cushing 1 Syndrome (肾上腺 皮质 分 
WAL) (64) 


46. Cushing W Syndrome (XX) (66) 
47. Cystic Fibrosis Syndrome (3E tE $f Å 
性 变 ) (67) 
48. Dejerine-Roussy Syndrome (丘脑 ) 
(70) 
49. Devic Syndrome (WAHM) 
(73) 
50. Diffuse Keratases Syndrome (弥漫 性 
角 化 病 ) (74) 
51. Di Saia (胎儿 某 丙 酮 香 豆 素 ) 049) 
52. Diver Syndrome (潜水 员 ) (75) 


53. Doyne Syndrome (蜂窝 状 视 网 膜 变 


性 ) (77) 
54. Eales Syndrome (视网膜 静脉 周围 炎 ) 
(80) 

55. Eaton-Lamber Syndrome (恶性 肿瘤 
合并 肌 无 力 ) (81) 
56. Empty-Sella Syndrome( 空 蝶 鞍 综合 
征 ) (84) 
57. Erb-Goldflam Syndrome (重症 肌 无 力 
症 ) (86) 
58. Fahr-Volhard Syndrome (小 动脉 增生 
性 肾 硬化 ) (88) 
59. Familial Hypogonadism Syndrome (家 
族 性 生殖 腺 功能 不 足 ) (88) 
60. Fanconi 1 Syndrome (家 族 性 青年 性 
HÆR) (89) 

61. Fish Eye Syndrome (fa MR) (94) 
62. Fryns Syndrome (102) 
63. Frohlich Syndrome ( 视 交叉 蛛网 膜 
炎 ) a01) 


64. Garcin Syndrome 〈 半 侧 颅 底 ) (106) 
65. Gelfard-Hyman Syndrome (家族 性 组 


织 细胞 性 皮肤 关节 炎 ) (109) 
66. Gelineaus Syndrome (发 作 性 昏睡 ) 
(110) 


67. Gerstmann Syndrome (fA) (111) 
68. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 


MAE) a13) 
69. Greenfield Syndrome (婴儿 异 色 性 白 
质 营养 不 良 ) a16) 


70. Groenblad-Strandberg-Touraine Syn- 

drome (眼底 血管 样 条 纹 ) (118) 
.Grunertis Syndrome( 锥 体 功 能 不 良 ) 

(120) 

72. Hallervorden-Spatz Syndrome (苍白 

球 色素 变性 ) (121) 

73. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 

HÆ EAT) (122) 

74. Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 


3 


7 


Å 


76. 


77. 


78. 


T 


2 


80. 


8 
8: 


Sz 


83. 


84. 


85. 


86. 


87. 


8: 


& 


89. 


9 


9 


9: 


SB 


9 


& 


94. 


? 


眼 综合 征 


性 后 角膜 圆锥 ) (123) 


. Heidenhain Syndrome (皮质 育 一 早老 


HÆR) (125) 
Hermansky-Pudlak Syndrome (白化 
病 - 血 小 板 病 ) (127) 
Herrick Syndrome (镰刀 状 细胞 病 ) 
a27) 
Hilding Syndrome (破坏 性 睫 状 体 炎 
伴 多 发 性 关节 脱位 ) (128) 


, Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 - 视 网 


膜 梗塞 ) (127) 
Hooft Syndrome 〈 低 脂 血 症 色 氨 酸 异 
常 ) (130) 


. Horton Syndrome GØZhBk%) (131) 
. Hunter Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 工 ) 


(132) 
Hutchinson Syndrome (先天 性 梅毒 角 
膜 炎 ) a37) 
Hydrostatic Pressure Syndrome (流体 
MIE) (136) 
Hypothalamic Carrefour Syndrome 
(下 丘脑 -十 字 交 叉 ) (137) 
Incipient Prechiasmal Optic Nerve 
Compression Syndrome (早期 视 交叉 
前 压迫 ) (138) 
Jacobs Syndrome 〈 眼 口腔 阴囊 皮炎 ) 
(140) 


, Jacobsen-Brodwall Syndrome 〈 眼 - 耳 - 


肾 贫血 ) (140) 
Jacod Syndrome CZD (141) 
Kimmelstiel-Wilsom Syndrome (糖尿 


病 性 肾 小 球 硬化 ) (147) 


+ Kleeblattschadel Syndrome (极度 脑 积 


水 ) (147) 
. Klippl-Trenaunay-Weber Syndrome 
BE) (149) 


. Kloepfer Syndrome (智力 发 育 不 全 少 


年 性 痴呆 ) (149) 
Kufs Syndrome (成 人 型 家 族 性 黑 基 性 
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AN (153) 
95. Lafora Bodies Syndrome (LEE HERR 
痛 -Lafora 小 体 ) (154) 
96. Lanzieri Syndrome( 颅 面 畸 型 一 侏儒 
一 腓骨 缺失 ) (154) 
97. Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syn- 


drome (视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 


指 ) (155) 
98. Leber Syndrome (家 族 性 遗传 性 视 神 
DE) (157) 


99. Left Side Syndrome ( 左 半 侧 ) (158) 
100. Lereboullet-Pluvinage Syndrom ($ff 
EMS) (160) 
101. Marshall Syndrom (非典 型 性 外 胚层 
发 育 障碍 ) (171) 
102. Maroteaux-Lamy Syndrom CHi Æ $f 
沉积 病 V) (170) 
103. Menkes I Syndrome (卷发 ) (174) 
104. Meyenburg Syndrome (软骨 一 关节 
一 眼 一 耳 荔 ) (174) 
105. Morning Glory Syndrome ( 牵 牛 花 ) 
(180) 
106. Nelson Syndrome (jz tE 3 få BRUM 
a84) 
107. Nicolau 1 Syndrome (治疗 意外 性 
栓塞 ) (185) 
108. Niemann-Pick Syndrome (45 $ øl 
脂 网 状 内 皮 组 织 增生 症 ) (186) 
109. Norrie Syndrome (遗传 性 眼球 萎缩 ) 
(188) 
110. Ophthalmic Anterior Segment Is- 
chemic Syndrome (眼前 节 缺 血 ) 
(191) 
111. Ophthalmodynia Hypertonica Syn- 
drome〔 依 位 性 眼 痛 ) (192) 
112. Posner-Schlossman Syndrome 〈 眼 一 
牙 ) (203) 
113. Posthypoxic Encephalopathy (fl 所 
性 脑病 ) (204) 
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114. Pregnoncy Hypertension (妊娠 高 血 
ED (206) 
115. Pterygo Palatine Fossa Syndrome (要 
BR) (206) 
116. Purtscher Syndrome 〈 远 距离 创伤 性 
视网膜 血管 病 ) (208) 
117. Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 盲 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 
118. Russell Syndrome (婴儿 消瘦 ) 
(219) 
119. Scaphocephaly Syndrome (ÅR) 
2) 
120. Senior Syndrome ( 肾 小 管 实质 性 贤 
病 -视网膜 变性 ) (224) 
121. Shy-Drager Syndrome (直立 性 低 血 
压 - 多 系统 萎缩) (225) 
122. Siegrist Syndrome (色素 性 脉络 膜 血 
管 ) (226) 
123. Silverman I Syndrome (儿童 待遇 
FR (227) 
124. Simmonds Syndrome (产后 垂体 机 能 
减退 ) (227) 
125. Sjogren-Larsson Syndrome (痉挛 性 
FEIE IR EMMØP (228) 
126. Snapper-Witts Syndrome (231) 
127. Spillan-Scott Syndrome (中 枢 神经 系 


统 营 养 缺 乏 ) (232) 
128. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 
脉 弓 动脉 炎 ) (241) 
129. Taveras Syndrome〔 进 行 性 颅 内 动脉 
阻塞 ) (242) 
130. Tay-Sachs Syndrome (H )LÆ RAHE 
家 族 性 痴呆 ) (242) 
131. Terson Syndrome (蛛网 膜 下 腔 出 血 
一 眼底 出 血 ) (244) 


132. Triangle Syndrome (三 角 ) (246) 
133. Uveal Effusion Syndrome (葡萄 膜 渗 

漏 ) (250) 
134. Vertebral-Basilar Artery Syndrome 


( 椎 动脉 基底 动脉 ) (253) 
135. Vitreocorneal Touch Syndrome ( 玻 
璃 体 角膜 接触 7 (254) 
136. Von Bechterew Syndrome (关节 强直 
EREK) (257) 
137. Von Eonomo Syndrome (5 Bf PE IN 
炎 ) (258) 
138. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 
网 膜 变性 - 肚 裂 ) (263) 
139. Waldenstrom Syndrome (Fi RÅ 
血 症 ) (263) 
140. Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视 
网 膜 动静 脉 瘤 ) (271) 
141. Zollinger-Ellison Syndrome (多 腺 体 
腺 瘤 病 ) (273) 
(二 ) 视 物 变 小 
1. Creutzfeldt-Jakob Syndrome ( 亚 急性 海 
绵 状 脑病 ) (63) 
视 物 变形 
1, Junius-Kuhut Syndrome (老年 性 黄斑 
盘 状 变性 ) (143) 
(四 ) ME 
1. Arnold-chiari Syndrome (AUR) 
(20) 
2.Carotid Artery System Ischemia Syn- 
drome ( 颈 动 脉 系统 缺 血 ) (47) 
3. Congenital Tited Disc Syndrome (先天 
性 视盘 倾斜 7 (60) 
4.Cushing I Syndrome (肾上腺 皮质 功 
能 分 泌 过 多 ) (64) 
5. Dejerine-Roussy Syndrome (丘脑 ) 
(70) 


6. Empty Sella Syndrome (Z8) (84) 
7. Frohlich Syndrome (〈 视 交叉 蛛网 膜 炎 ) 

(101) 
8. Gerstmann Syndrome ( 角 回 ) (111) 
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9. Heidenhain Syndrome (皮质 盲 一 早老 


HRR) (125) 
10. Kussmanl-Marie Syndrome (多 发 性 节 
结 性 动脉 炎 ) (153) 
11. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜面 
血管 瘤 ) (236) 
(五 ) 色盲 
1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 
2. Behr I Syndrome (视神经 萎缩 伴 共 济 
失调 ) (31) 


w 


. Down Syndrome (RAR) (76) 
4. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
总 - 骨 病 ) (105) 
. Incipient Prechiasmal Optic Nerve Com- 
pression Syndrome (早期 视 交 叉 前 压 
36) (138) 
. Kallmann Syndrome ( 促 性 腺 激素 分 小 
不 足 - 性 腺 机 能 减退 - 噬 觉 缺失 ) 
(144) 
. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 不 
良 ) (248) 


(六 ) AN 


1. Barnard-Scholz Syndrome IRALEK M-I 
网 膜 色素 变性 ) (26) 
2. Bassen-Kornzweig Syndrome (åt K HE B- 
脂 蛋 缺 乏 ) (28) 
3. Carson Syndrome (高 胱 氨 酸 尿 ) (48) 
4. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 - 


a 


p 


s 


HEAR) (122) 
5. Hunter Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 工 型 ) 

(132) 
6. Hurler Syndrome 〈 粘 多 糖 沉积 I 型 ) 

(133) 

7. Kufs Syndrome (成 人 型 家 族 性 黑 莘 性 

白痴) (152) 


8. Laurence-Moon-Bardet-biedl Syndrome 


(视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 指 ) 
(155) 
9. Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 失 
调 一 夜 盲 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 
10. Stannus Cerebllar Syndrome (Stannus 
小 脑 ) (232) 
11. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 
FIBER HE RD (263) 

12. Wilson Syndrome 肝 豆 状 核 变性 
(269) 


(七 ) 色觉 及 明 适 应 减退 


1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 
2. Capgra Syndrome ( 双 幻 觉 ) (46) 
3. Congenital Dyslexia Syndrome (先天 性 
阅读 障碍 ) (60) 
4. Gerstmann Syndrome ( 角 回 ) (111) 
OD MER 
1. Aland Syndrome 〈 毯 层 视网膜 变性 ) 
ao) 
2. Frohich Syndrome ( 视 交叉 视网膜 炎 ) 
(101) 
3. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 I 型 ) 
(133) 
( 九 ) 视觉 失 认 症 
1. Charcot-Wilbrand Syndrome (视觉 失 
认 ) (51) 


2. Gerstmann Syndrome ( 角 回 ) (ID ` 
3. Holmes Syndrome ( 视 定向 障碍 1 > 


(129) 

(十 ) 视野 缺损 

1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 

2. Addison-Biermer Syndrome (恶性 贫 
w (7) 


3. Anton (否认 视 幻觉 ) (18) 
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4. Apert Syndrome ( 尖 头 合并 并 指 (BE 
ED) (20) 
5. Arnold-Pick Syndrome (失语 一 失 认 一 
失 用 ) (21) 
6. Barnard-Scholz Syndrome( 眼 肌 麻 痹 一 
视网膜 色素 变性 ) (26) 
7. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 
B- 脂 蛋白 缺乏 ) (28) 
8. Bazzana Syndrome (血管 痉挛 性 眼 一 
耳 ) (29) 
9. Behr I Syndrome (视神经 萎缩 伴 共 济 
性 失调 ) (31) 
10. Cairns Syndrome (结核 性 蛛网 膜 炎 一 
脑 积 水 ) (45) 
11. Cerebro-Facial-Reno-Arthro Syn- 
dactylia Syndrome 〈 脑 一 面 一 肾 一 关 


HE BED MØ) (49) 
12. Congenital Tited Disc Syndrome ( 先 
天 性 视盘 倾斜 ) (60) 
13. Cords Syndrome (少年 型 视网膜 血管 
病 ) (61) 
14. Crush Orbital Apex Syndrome ($f Æ 
HEIER) (64) 
15. Cushing I Syndrome (肾上腺 皮质 分 
WAL) (64) 
16. Cushing E Syndrome (XX) (66) 
17. Diver Syndrome (潜水 员 ) (75) 
18. Dyscontrol Syndrome ( 脑 功能 低下 ) 
(19) 
19. Empty Sella Syndrome ( 空 蝶 鞍 ) 
(84) 
20. Fanconi Syndrome (家 族 性 青年 性 肾 
萎缩 ) (89) 


21. Frankl-Hochwart Syndrome 〈 眼 一 神 


经 一 松 果 体 ) (100) 
. Garcin Syndrome ( 半 侧 颅 底 ) (100) 
. Homonymous Hemianoptic Scotoma 

Syndrome ( 同 侧 偏 言 性 暗 点 ) (130) 
24. Incipient Prechiasmal Optic Nerve 

Compression Syndrome (早期 视 交 叉 

前 视神经 压迫 ) (138) 
. Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syn- 
drome (视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 


2 
2: 


S R 


va 
Å 


指 ) (155) 
26. Quincke Syndrome ( 耳 源 性 脑 积 水 ) 

(209) 

27. Simmond Syndrome (产后 垂体 机 能 

减退 ) (227) 

28. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 

不 全 ) (248) 


29. V Type Syndrome (V 型 ) (252) 
30. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 


FU HERD (263) 
31. Waldenström I Syndrome ( 巨 球 蛋白 
血 症 ) (264) 
32. Zollinger-Ellison Syndrome (多 发 性 内 
ped (273) 
(十 一 ) 中心 瞳 点 
1. Foster. Kennedy Syndrome ( 额 叶 基底 
部 ) (96) 
2. Jacobs (EC) Syndrome (Rf BRA 
炎 ) (140) 
3. Leber Syndrome (家 族 性 遗传 性 视 神 
BER) (157) 
4. Spillan-Scott Syndrome (中 枢 神经 系统 
BE) (232) 
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(一 ) TE 


1. Aarskog-Scott Syndrome 〈 面 一 指 一 生 


殖 器 ) a) 
2. Addison Syndrome ( 特 发 性 甲状 旁 腺 
功能 低下 -念珠 菌 病 ) (6) 


3. Adson Syndrome (前 斜 角 肌 ) (9) 
4. Albers-Schoenbrg Syndrome (广泛 性 


脆性 骨 质 硬化 症 ) an 
5. Apert Syndrome (RAHME) 
(18) 
6. Babinski-Nageotte Syndrome ( JÉ fil Bk 
KRD (24) 
7. Barnard-Scholz Syndrome 眼 肌 麻 痹 一 
视网膜 色素 变性 ) (26) 
8. Barre-Lieou Syndrome ( 颈 部 按 伤 ) 
(26) 
9. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 
B 脂 蛋白 缺乏 ) (28) 
10. Bing-Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 
REHNE) (36) 
11. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 
12. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome 
(视神经 网 膜 血管 瘤 ) (38) 
13. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 
扩张 ) (38) 


14. Brown Syndrome (HÆR (41) 
15. Brown-Marie Syndrome (遗传 性 运动 


失调 ) (41) 
16. Brueghel Syndrome (IMRE ZF) 
(42) 


17. Cestan-Chenais Syndrome (74 MR 


险 


走 一 副 神经 ) (49) 
18.Chromosome 22 Partial Deletion 
(Long Arm) Syndrome (22 号 染色 体 


长 臂 部 分 缺失 7 (54) 
19. Chromosome 13q- Partial Deletion 
[Long Arm] Syndrome (染色 体 13q- 


部 分 缺失 (长 辟 )) (54) 
20. Claude Syndrome ( 红 核 下 部 损害 ) 
(55) 
21. Crush Orbital Apex Syndrome ($ Æ 
HÆR) (64) 
22. Dandy-Walker Syndrome (Jå ØP føl 
积 水 ) (68) 
23. De Lang I Syndrome (先天 性 肌 肥 大 
一 大 脑 ) (72) 
24. Eaton-Lambert Syndrome (恶性 肿瘤 
合并 肌 无 力 ) (81) 
25. Elsahy-Waters Syndrome (A8 fh fk Æ 
殖 器 ) (84) 
26. Elschnig I Syndrome (84) 
27. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
28. Erb-Goldflam Syndrome (重症 肌 无 
力 ) (86) 


29. Faulk-Epstein-Jones Syndrome (91) 

30. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒精 中 

毒 ) (92) 

. Francois I Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 

《98) 

32. Friedreich Ataxia Syndrome (¥f fil zh 

脑 性 共 济 失调 ) (101) 
33. Fuchs E Syndrome ( 瞪 皮 松弛 ) 

(103) 

34.G-Deletion I Syndrome (G-- 缺 失 


3 
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1) a09) | Myopathy (重症 肌 无 力 眼 外 肌 病 ) 
| (183) 
35. General Extraocular Muschle Fibrosis | 53. Nelson Syndrome〈 反 馈 性 垂体 腺 瘤 
Syndrome 〈 眼 外 肌 广 泛 纤维 化 ) (184) 
a10) 54. Nonne-Milroy-Meige Syndrome (慢性 
36. Gerlier Syndrome (RIPER $) 遗传 性 下 肢 淋巴 性 水 种) (187) 
(110) 55. Parinaud Syndrome ( 核 上 性 垂直 运动 
37. Goldenhar Syndrome 〈 眼 一 耳 一 月 椎 麻痹 ) (196) 
发 育 异常 ) (111) | 56. Parikinson Syndrome (FERIEJO 
38. Graefe Syndrome (进行 性 营养 不 良性 97) 
眼 肌 麻痹 ) (114) 57. Pierre Robin Syndrome (8-4 F 
39. Greenfield Syndrome (婴儿 异 色 性 白 垂 一 小 颌 ) (201) 
质 营养 不 良 ) (116) 58. Refsum (遗传 性 小 脑 共 济 失调 - 夜 育 - 
40. Gruner-Bertolotti Syndrome — (120) 多 发 性 神经 炎 ) (210) 
41. Guillain-Barre Syndrome (急性 散在 性 59. Riley-Day Syndrome 〈 家 族 性 植物 神 
脑 月 伍 神 经 根 病变 ) (120) 经 失调 ) (215) 
42. Hand-Schuller-Christian— Syndrome 60. Rombery Syndrome (进行 性 面 偏 侧 装 
( 尿 骨 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (122) 缩 ) (216) 
43. Kiloh-Nevin Syndrome 〈 眼 外 肌 营 养 61. Shy-Gonatas Syndrome 〈 根 咽 一 肌肉 
障碍 性 ) (146) BARB) (225) 
44. Kohn-Romato Syndrome 〈 眼 瞪 四 联 | 62. Steinert Syndrome (萎缩 性 肌 强 直 ) 
征 ) asn | (233) 
45. Komoto Syndrome〔 脸 裂 狭 小 ) 63. Subclavian Steal Syndrome (锁骨 下 动 
asn | UTD (237) 
46. Krause Syndrome ( 脑 一 眼 发 育 不 全 ) | 64. Taveras Syndrome (进行 性 颅 内 动脉 
(151) 阻塞 ) (242) 
47. Little (EM) Syndrome (指甲 一 通 骨 ) 65. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 
(162) 不 良 ) (248) 
48. Marcus-Gunn Syndrome (下 i—i 66. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
目 ) a67) - 肾 小 球 肾炎 ) (266) 
49. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结缔 67. Weil Syndrome 〈 钧 端 螺旋 体 病 ) 
AEE (167) (267) 
50. Melkersson-Rosenthal Syndrome( 面 部 68. Wernicke Syndrome (上 部 出 血性 脑 
复发 性 水 肿 一 Bell MERETE) 灰质 病 ) (268) 
(173) 69. Wolf Syndrome (染色 体 4 部 分 缺失 ) 
51. Meyer-Schwickerath Syndrome 〈 眼 一 (270) 
牙 一 指 发 育 障碍 ) (175) 70. Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视 网 
52. Myasthenia Gravis Oclars External BEAD (271) 


眼 综合 征 
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(二 ) ERZ 

1. Aberfeld Syndrome (先天 性 瞪 裂 狭小 
合并 全 身 肌 病 ) DD 

2. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 

3. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 
张 ) (38) 


.Cat Eye Syndrome (猫眼 ) (48) 
. Cerebro-Oculo-Facio Skeletal Syndrome 
AL — R) (49) 
. Chromosome 18 Partial Deletion (Long 
Arm) Syndrome (染色 体 18 部 分 缺失 
EM) 
. Chromosome 18 Partial Deletion (Short 
Arm) Syndrome (染色 体 18 GEH 部 
分 缺失 ) (54) 
8. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 大 - 
大 脑 ) (72) 
9. Francois I Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 
(98) 
10. Freeman-Sheldron Syndrome ( 颅 一 腕 
一 脸 板 营养 不 良 ) (100) 
.Gansslen I Syndrome (家 族 性 溶血 性 
HHR) (105) 
12. Horner Syndrome( 颈 交感 神经 麻痹 ) 
(130) 
.Klein Syndrome (虹膜 一 皮肤 一 听觉 
发 育 障碍 ) (148) 
14. Klinefelter Syndrome (先天 性 睾丸 发 
育 不 全 ) (148) 
15. Koho-Romato Syndrome ( 眼 瞪 四 联 
征 ) (151) 

16. Komoto Syndrome ( 瞪 裂 狭小 ) 
a51) 

17. Pancoast Syndrome ( 肺 尖 肿 瘤 ) 
195) 
18. Turner Syndrome (ER YEMKRE 
不 良 ) (248) 


g 


p 


x 


1 


& 


(53) 
| 


19. Waardenburg Syndrome (EX HEHE 


一 眼病 一 白 额 发 ) (262) 
(=) HUR 
1. Antimongolism Syndrome (5K 
型 ) an 
2. Apert Syndrome ( 尖 头 合并 并 指 〈 趾 > 
畸形 ) (18) 
3. Apert-Crouzon Syndrome (HA RE 
不 全 ) (19) 
4. Chromosome = X Syndrome (= X 染 
色 体 ) (53) 
5.Chromosome 13q- Partial Deletion 


[Long Arm] Syndrome (染色 体 13q- 
部 分 缺失 综合 征 ) (54) 
6. Chromosome-18 Cycle Syndrome (18 一 
环 染色 体 ) (53) 
7. Cohen Syndrome (肥胖 一 脑 一 眼 一 骨 


KAK) (59) 
8. Cri-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ) (63) 
9. Elschnig I Syndrome (84) 
10. Elschnig I Syndrome (84) 


11. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒精 中 


毒 ) (92) 

12. Franceschetti 一 Klein Syndrome (下 颌 
骨 面 部 发 育 麻 碍 ) (97) 

13. Francois I Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 
《98) 

14. Freeman-Sheldon Syndrome (Mi — føl 
一 瞪 板 营养 不 良 ) (100) 


15. Fryns Syndrome 102) 
16. Gorlin-Chaudhry-Moss Syndrome 

(113) 

17. Marie-Sainton Syndrome (锁骨 颅骨 

发 育 不 全 ) (169) 

18. Papillon-Leage-Psaume Syndrome ([1 

腔 一 指 一 颜面 ) (195) 
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(四 ) 有 眼 瞪 退 缩 

1. Bernard Syndrome 〈 颈 交感 神经 刺激 ) 
(34) 

2. Duane I 型 综合 征 (19) 


3. Fuchs V Syndrome ( 眼 运动 纤维 再 生 


错 向 ) a04) 
4. Graves Syndrome (内 分 泌 性 突 眼 ) 

(115) 

5. Russell Syndrome (婴儿 消瘦 ) (219) 


(E) MEZE 
1. Addison Syndrome( 特 发 性 甲状 旁 腺 


功能 低下 一 念珠 菌 病 ) ‘6) 
2. Brueghel Syndrome (AR RZF) 
(42) 


3. Madida Syndrome (湿性 ) (166) 
4. Melkersson-Rosenthal Syndrome (面部 
复发 性 水 肿 一 Bell JIN EE) 
(173) 
5. Parkinson Syndrome (REMUS) 
97) 


(六 ) ARE 


1. Bernard Syndrome( 颈 交感 神经 刺激 ) 
(34) 
2. Cushing I Syndrome ( 桥 脑 小 脑 角 ) 
(66) 
3. Dalrymple Syndrome (上 瞪 退 缩 ) (67) 
4. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
5. Gasperini Syndrome 〈 桥 脑 被 盖 ) 
(108) 
6. Graves Syndrome (内 分 泌 性 突 眼 ) 
a15) 
7. Hunt Syndrome《 膝 状 神经 节 ) (132) 
8. Rombery Syndrome (进行 性 面 偏 侧 萎 
缩 ) (216) 
9. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 - 


肾 小 球 肾炎 ) (266) 
GE) REHE 
1. Antimongolism Syndrome ( 反 先 天 大 
型 ) (17) 
2. Ascher Syndrome 〈 眼 瞪 松弛 -甲状 腺 肿 
BIER QD 
3. Burnett Syndrome (人 饮 乳 者 ) (44) 


4. Melkersson-Rosenthal Syndrome (面部 
复发 性 水 肿 一 Bell BEI — ME) 


(173) 
5. Parkinson Syndrome (EMU) 
(197) 
OD AG 
1. Ascher Syndrome( 眼 瞪 松弛 一 甲状 腺 
Ft BURR) (21) 
2. Dental-Ocular-Cutaneous Syndrome 
( 齿 一 眼 一 皮肤 ) (73) 
3. Fuchs-Lyell Syndrome (中 毒性 表皮 松 
WE (105) 
4. Nonne-Milroy-Meige Syndrome (慢性 
遗传 性 下 肢 淋巴 性 水 肿 7 (187) 
5. Siemens Syndrome 〈 先 天 性 皮肤 发 育 不 
良 白 内 障 ) (226) 


6. Swan I Syndrome (JER ËE py Mt MERE 


下 斜 肌 功能 不 足 ) (239) 
( 九 ) 瞪 外 翻 
1. De Sanctis-Cachione Syndrome (色素 性 
干 皮 病 -白痴 ) (73) 
2. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹 力 纤 
维 发 育 异常 ) (82) 
3. Elschnig 1 Syndrome (84) 


4. Hartnup Syndrome ( 粗 皮 病 一 小 脑 性 
运动 失调 一 肾 性 氨基 酸 尿 ) 24) 
5. Rud Syndrome (k fE — få MEHELT Bi 
症 一 智力 缺陷 ) (219) 
6. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 不 
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良 白内障 ) (226) 部 分 缺失 (54) 
9. Cri-du-chat Syndrome (304) — (63) 
(十 ) 职 险 先天 异常 10. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 
1. Ankyloblepharon Syndrome (了 瞪 缘 粘 大 一 大 脑 ) (72) 
连 ) (17) 11. Drummond Syndrome (RA) (77) 
2. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 12. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹力 纤 
张 ) (38) 维 发 育 异 常 ) (82) 
++ BREKREG 13. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒精 中 
毒 ) (92) 
1. Andogsky Syndrome (皮肤 源 性 白 内 14. Freeman-Sheldon Syndrome ( 颇 一 腕 
BD a6) 一 瞪 板 营养 不 良 ) (100) 
2. Bowen Disease (皮肤 原 位 痛 ) (40) 15. Fryns Syndrome (102) 
3. Darier-White Syndrome (毛囊 角 化 不 16. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
D (68) BARD a05) 
4 Sjogren-Larsson Syndrome (痉挛 性 次 | 17. G-Deletion I Syndrome (G- 缺 失 1) 
痰 一 智力 发 育 不 全 一 鱼鳞 癣 ) (228) (109) 
5. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 18. Greig Syndrome (双眼 上 距 过 宽 ) 
染 一 血小板 减少 三 联 ) (270) Gå 
(十 二 ) AER 19. Klinefelter Syndrome (先天 性 睾丸 发 
育 不 全 ) (148) 
lOve Syndrome SES EAE 20. Kohn-Romato Syndrome ( 眼 瞪 四 联 
2. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 征 ) SR 
张 ) AG 21. Komoto Syndrome ( 瞪 裂 狭小) 
3. Carr-Barr-Plunknett Syndrome (四 X gen 
染色 体 ) ap 22. Little (EM) Syndrome (ig — fr fl) 
4. Chromosome = X Syndrome (= X 染 162) 
色 体 ) (53) 23. Mobius Syndrome (先天 性 双 侧面 神 
5.Chromosome 13q- Partial Deletion BRID (178) 
(Long Arm) Syndrome (染色 体 13q- 长 24. Mohr Syndrome ( 口 一 面 一 指 (> 综 
壁 部 分 缺失 ) (54) AED (178) 
6. Chromosome 18 Partiai Deletion (Short 25. Renofacial Syndrome (肾脏 一 面部 ) 
Arm) Syndrome (染色 体 18 〈 短 臂 ) 部 (213) 
分 缺失 ) (54) 26. Schonenberg Syndrome (侏儒 一 心脏 
7. Chromosome 18 Partial Deletion (Long 病 ) (223) 
Arm) Syndrome (染色 体 18 部 分 (长 27.Swan I Syndrome (先天 性 内 紫 装 皮 
ED 部 分 缺失 7 (53) 一 下 斜 肌 功能 不 足 ) (239) 
8. Chromosome 22 Partial Deletion (Long 28. Wolf Syndrome (染色 体 4 部 分 缺失 
Arm) Syndrome (22 号 染色 体 (K) (270) 


302 索引 二 


ED) ket 


1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 
2. Acute Retinal Necrosis Syndrome ( 急 
性 视网膜 坏死 ) (3) 
3. Crush Orbital Apex Syndrome ( 挤 压 性 
ER) (64) 
4. Epstein Syndrome (肾病 ) (86) 
5. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 
AERD (87) 
6. Foix Syndrome (HR) (94) 
7. Fuchs E Syndrome (脸皮 肤 松弛 ) 
(103) 
8. Hand-Schüller-Christian Syndrome (fr 
出 - 突 眼 -成 骨 不 全 ) (122) 
9. Parinaud Syndrome ( 核 上 性 垂直 运动 


麻痹 ) (196) 
10. Rochon-Duvigneaud Syndrome ( 眶 上 


2) (216) 
11. Silverman Syndrome (儿童 待遇 不 良 ) 
(227) 


(十 四 ) eR 


. Addison Disease ( 特 发 性 甲状 腺 功能 低 
FAR) co) 
Cerebro - Facial - Reno - Arthro Syn- 
dactylia Syndrome ( 脑 一 面 一 肾 一 关节 
F RD 畸形 ) (49) 
. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 泡 性 

KB a12) 
. Hand-Schüller-Christian Syndrome ( 尿 

月 - 突 眼 -成 骨 不 全 ) 122) 
.Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 运 

动 失调 ) (164) 
. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 不 


良 白内障 ) (226) 
. Stannus Cerebellar Syndrome (Stannus 


小 脑 》 (232) 
Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 粘 


t 


g 


= 


a 


p 


Ead 


膜 一 皮肤 一 眼 ) (234) 
9. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 
染 一 血小板 减少 三 联 ) (270) 
10. Zinsser-Engman-Cole Syndrome ( 先 
天 性 角 化 障碍 ) (272) 


(十 五 ) 眼 瞪 皮脂 腺 瘤 


Bourneville Syndrome 〈 结 节 性 脑 硬化 ) 
(39) 


(十 六 ) 眼 输 肿瘤 


Burger-Grutz Syndrome ( 特 发 性 高 脂 血 
症 ) (44) 


(十 七 ) 睫毛 、 眉 毛 过 多 或 稀少 
.Addison Syndrome( 特 发 性 甲状 腺 功 


能 低下 一 念珠 菌 病 ) (6) 
2. Bartholin-Patau Syndrome (13 一 15 三 
体 ) (27) 
3. Blatt Syndrome( 颇 一 眶 一 眼球 神经 管 
闭合 不 全 ) (36) 
4. Congenital Mega Trichia Syndrome ( 先 
天 性 巨 毛 症 ) (60) 


. Cri-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ) (63) 

De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 大 

一 大 脑 ) (72) 

. Franceschetti-klein Syndrome (下 颌 骨 

面部 发 育 障碍 ) (97) 
Francois I Syndrome( 鸟 头 样 白内障 ) 

(98) 

9. Goldenhar Syndrome (IR — H- #2 

育 异 常 ) am 

10. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 ) 

(118) 

11. Hutchinson-Gilford Syndrome (早老 ) 

(136) 

12. Nieden Syndrome (全 身 性 毛细 血管 

扩张 一 白内障 ) (186) 

13. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 


kad 


P 
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损害 白内障 W) (218) 减退 ) (227) 
14. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 16. Van-Bogaert-Hozary Syndrome ( 肢 端 
不 良 白 内 障 ) (226) | 一 骨 质 溶解 一 面 发 育 不 全 ) (252) 


15. Simmonds Syndrome (产后 垂体 机 能 


ju 
着 


(一 ) 鼻 泪 管 阻塞 或 闭锁 


1. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) 37) 


2. Congenital Mega Trichia (先天 性 巨 毛 | 


症 ) (62) 
3. Cottle Syndrome (MM) (62) 


4. Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 | 


面部 发 育 障碍 ) (97) 
5. Fuchs-Lyell Syndrome (中 毒性 表皮 松 
懈 症 ) 
6. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) (117) 


7. Walker-Clodius Syndrome ( 虾 钳 样 畸 | 


形 - 鼻 泪 管 阻塞 ) (264) 
8. Zinsser-Engman-Cole Syndrome (先天 
性 角 化 障碍 ) (272) 
(=) BH 
1. Romberg Syndrome (t47 tE TIIA MM 
缩 ) (216) 
2. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
一 肾 小 球 肾炎 ) (266) 
泪腺 发 育 不 全 
1. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 
张 ) (38) 
2. Page Syndrome 〈 间 脑 性 高 血压 ) 
《194) 
(四 ) 流泪 
1. Bogorad Syndrome (鳄鱼 泪 ) (38) 


(105) | 


| 


器 


2. Carotid Artery System Ischemia Syn- 
drome ( 颈 动 脉 系统 缺 血 ) (47) 
3. Charlin Syndrome (ARERR) (52) 
4. Cogan 1 Syndrome ( 非 梅毒 性 角膜 基 
ÆR HM GP 
5. Dimmer Syndrome (钱币 状 角膜 炎 ) 
(74) 
6. Fanconi I Syndrome ( 胱 氨 酸 沉积 病 ) 
(89) 
7. Feer Syndrome (婴儿 上肢 痛 症 ) (91 
8. Folling Syndrome( 莱 丙酮 尿 症 ) (95) 
9. Fuchs N Syndrome (角膜 内 皮 一 上 皮 
营养 不 良 ) (104) 
10. Gradenigo Syndrome (ØB) 
149 
11. Hanhart Syndrome ( 隐 性 手掌 -脚底 角 
化 症 ) (124) 
12. Horner Syndrome( 颈 交感 神经 麻痹 ) 
(130) 
13. Penfied Syndrome CART É ETEND 
(199) 
Syn 
(204) 


14. Posthypoxic Encephalopathy 
drome ( 缺 氧 性 脑病 ) 

15. Postvaccinial Ocular Syndrome ( 眼 部 
牛痘 ) (205) 

16. Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 


结膜 炎 ) (212) 
17. Stannus Cerebellar Syndrome (Stan- 
nus 小 脑 ) (232) 


18. Von Sallmann-Paton-Witkop Syn- 
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drome 〈 遗 传 性 良性 上 皮 内 角 化 障碍 


症 ) (262) 

(五 ) Bä 

1. Bernard Syndrome( 颈 交感 神经 刺激 ) 
(34) 


2. Cottle Syndrome (HA) (62) 
3. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 


化 性 肥厚 性 骨 病 ? (85) 
4. Marin Amat Syndrome (E — FØD 
(170) 
5. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 
损害 白内障 1 型 ) (218) 
6. Walker-Clodius Syndrome (4 fit PE mi 
EEE) (264) 
7. Zinsser-Engman-Cole Syndrome (先天 
性 角 化 障碍 ) (272) 
(六 ) 少 泪 
1. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
四 、 结 
(一 ) 结膜 炎 
1. Andogsky Syndrome (皮肤 源 性 白 内 
障 ) (16) 
2. Angelucci Syndrome (过 敏 性 春季 结膜 
炎 ) (16) 
3. Burnett Syndrome ( 饮 乳 者 ) (44) 


4. Caffey Syndrome (婴儿 骨 皮 质 肥 厚 ) 
(45) 


5. Charlin Syndrome (ØkHEIRMØ) (52) 
6. Danbolt-Closs Syndrome ( 肠 源 性 肢 皮 

炎 ) (68) 
7. Elschnig I Syndrome (84) 


! 


GET EST (34) 
2. Curtius Syndrome《〈 外 胚层 发 育 不 良 一 
眼 畸 形 ) (64) 
3. Heerfordt Syndrome (Hj Wj BA RER 
热 ) (124) 
4. Hunt Syndrome〔 膝 状 神经 节 ) (132) 
5. Mobius Syndrome( 先 天 性 双 侧 面神经 


麻痹 ) (178) 
6. Lubarsch-Pick Syndrome (〈 原 发 性 淀粉 
样 变性 ) (165) 
7. Siemens( 先 天 性 皮肤 发 育 不 良 ) 
(226) 
8. Sjogren (干燥 性 角膜 一 结膜 炎 ) (228) 
(七 ) ZE 
Riley-Day Syndrome〈 家 族 性 植物 神经 失 
调 ) (215) 
膜 
8. Feer Syndrome (38 JULIE JE) (91) 


9. Fuchs Syndrome ( 异 色 性 虹膜 睫 状 体 


炎 ) (104) 
10. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
11. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 泡 
性 表皮 松懈 ) (112) 
12. Jacobs (EC) Syndrome CH 11 Ms BH ØE 
皮炎 ) (140) 
13. Meyenburg Syndrome (软骨 一 关节 一 
RH) (174) 


14. Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 
结膜 炎 ) (212) 


眼 综合 征 
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15. Sjogren I Syndrome (干燥 性 角膜 一 
结膜 炎 ) (228) 
16. Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 粘 
膜 一 皮肤 一 眼 ) (234) 
17. Waldenstrom Syndrome( 巨 球 蛋 白 血 
症 ) (263) 

18. Weil Syndrome ( 钩 端 螺旋 体 病 ) 
(267) 
19. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 
染 一 血小板 减少 三 联 症 ) (270) 
20. Zinsser-Engman-Cole Syndrome ( 先 


天 性 角 化 障碍 ) (272) 
结膜 干燥 
1. Sjogren Syndrome (干燥 性 角膜 一 结膜 
炎 ) (228) 
2. Waldenstrom Syndrome ( 巨 球 蛋 白 血 
症 ) (263) 
3. Zinsser-Engman-cole Syndrome (先天 
性 角 化 障碍 ) (272) 
(三 ) 结膜 水 肿 
1. Acute Retinal Necrosis Syndrome ( 急 
性 视网膜 坏死 ) (3) 
2. Angelucci Syndrome (过 敏 性 春季 结膜 
炎 ) (16) 
3. Foix Syndrome (HS) (94) 


e 


. Kleeblattschadel Syndrome (极度 脑 积 


水 ) (147) 
5. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥 厚 ) 
(194) 


p 


. Pulsating Exophthalmos Syndrome (18 
动 性 眼球 突出 ) (207) 
(四 ) 结膜 下 出 血 


1. Acute Retinal Necrosis Syndrome ( 急 
性 视网膜 坏死 ) (3) 
2.Cushing I Syndrome (肾上腺 皮质 分 
BUL) (64) 


(75) 


y 


Diver Syndrome (潜水 员 ) 


4. Feer Syndrome (婴儿 肢 痛 症 ) 。 (91) 
5. Hermansky-Pudlak Syndrome (白化 症 
一 血小板 病 ) (127) 
6. Hydrostatic Pressure Syndrome (流体 
PJE) (136) 
7. Kasabach-Merritt Syndrome (血小板 减 
DERM MERD (145) 
8. Madida Syndrome (湿性 ) (166) 
9. Schutz Syndrome ( 粒 细胞 ) (223) 


10. Silverman 1 Syndrome (儿童 待遇 不 

良 ) (227) 

11. Waldenstrom Syndrome ( 巨 球 蛋白 血 

症 ) (263) 
12. Weil Syndrome( 钩 端 螺旋 体 病 ) 

(267) 

13. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 


染 一 血小板 减少 三 联 症 ) (270) 
(五 ) 结膜 充血 
1. Acute Retinal Necrosis Syndrome (få 
性 视网膜 坏死 ) (3) 
2. Angelucci Syndrome (过 敏 性 春季 结膜 
炎 ) (16) 
3. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤 ) (34) 


4. Eaton-Lambert Syndrome (恶性 肿瘤 合 
并 肌 无 力 ) (81) 
5. Feer Syndrome (婴儿 上肢 痛 症 ) (91) 

6. Horton I Syndrome (血管 性 偏 头痛 ) 
(132) 

7. Kwashiorkor Syndrome 〈 低 蛋白 血 症 ) 
a54) 
8. Pharyngoconjunctival Fever Syndrome 
《 咽 - 结 膜 热 ) (200) 
9. Pickwickian Syndrome (肥胖 呼 吸 困难 
嗜睡 ) (200) 
10. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 
脉 马 动脉 炎 ) (241) 
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11. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
- 肾 小 球 肾炎 ) (266) 


(六 ) 结膜 色素 沉着 


1. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 
2. Gaucher Syndrome ( 含 脑 苷 脂 网 状 内 
皮 细 胞 病 ) (108) 
3. Peutz-Jeghers Syndrome (皮肤 色素 沉 
着 一 肠 息肉 ) (200) 


(七 ) 结膜 毛细 血管 扩张 


1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 

2. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome ( 视 

神经 网 膜 血管 瘤 ) (38) 
3. Degos Syndrome (恶性 萎缩 性 丘疹 ) 

(69) 

4. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 


角质 瘤 ) (87) | 
5. Jhanke Syndrome (无 青光眼 的 Sturge- | 


Weber) (142) 


(一 ) 角膜 炎 


1. Addison Disease ( 特 发 性 甲状 旁 腺 功能 
低下 一 念珠 菌 病 ) (6) 


2. Andogsky Syndrome (皮肤 源 性 白 内 


障 ) (16) 

3. Apert Syndrome (RX AJ (BE 

畸形 ) (18) 
4. Barre-Lieou Syndrome ( 颈 部 按 伤 ) 

(26) 

5. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 

(葡萄 膜 类 肉瘤) (34) 


5. Klippel-Trenaunay-Weber Syndrome 
JED) (49) 
7- Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 运 
BK) (164) 
OD FØRE 
Dubin-Johnson Syndrome ( 特 发 性 黄 关 ) 
(79) 
( 九 ) 结膜 结 节 
Angelucci Syndrome (过 敏 性 春季 结膜 
炎 ) (16) 
(十 ) 结膜 溃疡 


1. Bowen Disease (p Bk LJ) (40) 
2. Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 粘 


膜 一 皮肤 一 眼 ) (234) 

3. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 

染 一 血小板 减少 三 联 症 ) o 
膜 


5. Charlin Syndrome (ARERR) (52) 
7.Cogan I Syndrome ( 非 梅毒 性 角膜 基 


ÆR) (57) 
8. Cottle Syndrome ( 宽 鼻 ) (62) 
9. De Sanctis-Cacchione Syndrome (色素 

性 干 皮 病 -白痴 ) (73) 
10. Dimmer Syndrome (钱币 状 角膜 炎 ) 

(74) 

11. Franceschetti-Kaufman Syndrome (上 
BERE (98) 
12. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 泡 
HEER (112) 
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13. Hennebert Syndrome (梅毒 性 一 耳 源 
ERRA a26) D AMAS 
14. Hutchinson Syndrome (先天 性 梅毒 角 1. Addison Syndrome ( 特 发 性 甲状 旁 腺 
KE) (197) 功能 低下 -念珠 菌 病 ) (6) 
15. Jacobs EC Syndrome CAR I R A% Å 2. Charlin Syndrome (ØRER) (52) 
炎 ) (140) 3. Felty Syndrome (类 风湿 性 关节 炎 一 脾 
16. Kleeblattschadel Syndrome (极度 脑 积 HX) (92) 
水 ) (147) 4. Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 
17. Melkersson-Rosenthal Syndrome ( 面 面部 发 育 障 碍 ) (97) 
部 复发 性 水 肿 一 Bell PEI ER) 5. Fuchs-Lyell Syndrome (中 毒性 表皮 松 
(173) 懈 症 ) (105) 
18. Meyenburg Syndrome (软骨 一 关节 一 6. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 泡 性 
RH 74) 表皮 松懈 ) (112) 
19. Plummer-Vinson Syndrome( 缺 铁 性 7. Kwashiorkor Syndrome ( 低 蛋 白 血 症 ) 
吞咽 困难 ) 《202) (154) 
20. Postvaccinial Ocular Syndrome (意外 8. Letterer-Siwe Syndrome (组 织 细胞 增 
ERRER (205) +) a61) 
21. Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 9. Lewis Syndrome ( 结 节 伺 行 性 梅毒 疹 ) 
结膜 炎 ) (212) (162) 
22. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 10. Melkersson-Rosenthal Syndrome ( 面 
经 失调 ) (215) 部 复发 性 水 肿 一 Bell 麻痹 一 争 怠 舌 ) 
23. Rud Syndrome (侏儒 一 鱼鳞 癖 样 红 皮 73) 
症 一 智力 缺陷 ) (219) 11. Postvaccinial Ocular Syndrome( 眼 部 
24. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 ERD) (205) 
不 良 白内障 ) (226) 12. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 劈 
25. Steinert Syndrome (萎缩 性 肌 强 直 ) ED (210) 
(233) 13. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
26. Weil Syndrome ( 钩 端 螺 旋 体 病 ) 经 失调 ) (215) 
(267) 14. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 
27. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 不 良 白内障 ) (216) 
染 一 血小板 减少 三 联 症 ) (270) 15. Siogren 1 Syndrome (干燥 性 角膜 
fa 结膜 炎 ) (228) 
二 ) AWER 16. Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 粘 
1. Berardinelli-Seip Syndrome (先天 性 全 膜 一 皮肤 一 眼 ) (234) 
身 脂 质 营养 不 良 ) (33) 17.Swan I Syndrome (R tE MLE 
2. Dimmer Syndrome (钱币 状 角膜 炎 ) 一 下 斜 肌 功能 不 足 ) (239) 
4) 18. Urbach-Wiethe Syndrome (类 脂 蛋 白 
3. Tangier Syndrome (家 族 性 高 密度 脂 蛋 沉积 ) (249) 
AZ) (242) 19. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
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- 肾 小 球 肾炎 ) (266) 
20. Zieve Syndrome (高 脂 血 症 一 溶血 性 
RA) (272) 
(四 ) 角膜 混浊 
1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 
2. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 三 
体 ) (27) 
3. Bloch-Sulzberger Syndrome (få # 失 
调 ) (37) 
4. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 
张 ) (38) 
5. Buckler Syndrome (角膜 颖 粒状 营养 不 
良 ) (43) 
6. Buckler I Syndrome (角膜 斑点 状 营 
养 不 良 症 ) (43) 
7. Buckler I Syndrome (角膜 格子 状 营 
养 不 良 ) (43) 
8. Burger-Grutz Syndrome 〈 特 发 性 高 脂 
血 症 ) (44) 


9. Burnett Syndrome( 饮 乳 者 ) (44) 
10. Chromosome 18 Partial Deletion (Short 
Arm) Syndrome (染色 体 18 (JR) 部 
分 缺失 ) (54) 
11. Chromosome 3/B Translocation Syn- 
drome (染色 体 3/B 易 位 》 (55) 
12. Cogan I Syndrome ( 非 梅毒 性 角膜 
BØR HAD (57) 
13. Cogan-Guerrys Syndrome (3 tE få ft 
营养 不 良 ) (58) 
14. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 
MERD (87) 
15. Fish Eye Syndrome ( 鱼 眼 ) (94) 
16. Folling Syndrome (FMRE) 


(95) 
17. Francois I Syndrome (家 族 性 皮肤 软 
BABE ED (99) 


18. Fryns Syndrome (102) 


19. Fuchs N Syndrome (角膜 内 皮 一 上 皮 
营养 不 良 ) (104) 
20. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
21. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 泡 
性 表皮 松懈 ) (112) 
22. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
细胞 痣 ) (113) 
23. Gregg Syndrome〈 胎 儿 性 风疹 ) 

(117) 
24. Hand-Schuller-Christia Syndrome (fr 
贿 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (122) 
25. Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 
性 后 角膜 圆锥 ) (117) 
26. Hanhart Syndrome ( 隐 性 手掌 一 脚底 
角 化 症 ) a22) 
27. Helmholtz-Harrington Syndrome ( ff 
膜 混浊 合并 颅骨 发 育 障碍 ) (123) 
. Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 一 视 网 
膜 梗塞 ) (124) 
. Hurler Syndrome 〈 烙 多 糖 沉 积 病 I 
型 ) (125) 
. Klinefelter Syndrome (HRHP A 
育 不 全 ) a27 
+ Letterer-Siwe Syndrome (组 织 细胞 增 
生 ) (133) 
32. Maroteaux-Lamy Syndrome Off 4 W 
沉积 病 Vi 型 ) (148) 
. Melkersson-Rosenthal Syndrome ( 面 

部 复发 性 水 肿 一 Bell RIM — BE) 
asn 

34. Norrie Syndrome (遗传 性 眼球 萎缩 ) 
(170) 
35. Polymorphic Corneal Dystrophy Syn- 
drome (多 形 性 角膜 营养 不 良 ) (173) 
36. Reese-Ellswerth Syndrome (Ñi p; fa 3E 
裂 ) (210) 
37. Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 育 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 


2 
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38. Schnyder Syndrome (结晶 性 角膜 营 


养 不 良 ) (222) 
39. Shy-Gonatas Syndrome( 眼 咽 一 肌肉 
营养 不 良 ) (225) 
40. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 
不 良和 白内障) (226) 
41. Sjogren 1 Syndrome (干燥 性 角膜 一 
结膜 炎 ) (228) 
42. Stanns Cerebellar Syndrome (Stannus 
小 脑 7 (232) 
43. Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 粘 
膜 一 皮肤 一 眼 ) (234) 
44. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 
脉 弓 动脉 炎 》 (241) 
45. Tangier Syndrome (家 族 性 高 密度 脂 
蛋白 缺失 ) (242) 
46. Waldenstrom Syndrome 〈 低 蛋白 血 
症 ) (263) 
47. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
一 晴 小 球 肾炎 ) (266) 
48. Zieve Syndrome (高 脂 血 症 一 溶血 性 
wD (272) 
(五 ) 角膜 白斑 


1. Kartagener Syndrome 〈( 鼻 肺脏 器 异 位 
合并 白内障 ) (145) 
2. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 臂 
裂 ) (210) 


(六 ) 角膜 营养 不 良 


1. Barre-Lieou Syndrome (IRI) 
(26) 
2. Basement Membrane Exfoliation Syn- 
drome (基底 膜 剥 脱 ) en 
3. Francois I Syndrome (家 族 性 皮肤 软 
骨 角 膜 营养 不 良 ) (99) 
4. Fuchs N Syndrome (角膜 内 皮 一 上 皮 
营养 不 良 ) (104) 
5. Jadassohn-Lewandowsky — Syndrome 


GER HE BD 甲 肥厚 ) UD 
6. Rud Syndrome (4k ff — f WE E LE BL 
症 一 智力 缺陷 ) (219) 
7. Schnyder Syndrome (结晶 性 角膜 营养 
不 良 ) (222) 
8. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 不 
良 白内障 ) (226) 


(七 ) 角膜 变性 


1. Burger-Grutz Syndrome ( 特 发 性 高 脂 
血 症 ) (44) 
2. Chandler Syndrome (50) 
3. Chediak-Higashi Syndrome (眼皮 肤 白 
化 病 ) (52) 
4. Fuchs N Syndrome (角膜 内 皮 一 上 皮 


BARB) (104) 
5. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神经 
失调 ) (215) 
6. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 不 
良 白内障 ) (226) 
7. Strachan-Scott Syndrome ( 核 黄 素 缺 
= (236) 


8. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 网 


BUE HE RD (263) 
( 八 ) 角膜 沉着 物 
1. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
EM a3) 
2. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤) (34) 
3. Burnett Syndrome ( 饮 乳 者 ) (44) 


4. Fanconi I Syndrome (MARIER) 


(89) 

5. Fuchs I Syndrome ( 异 色 性 虹膜 睫 状 
` 体 炎 ) (102) 
6. Fuchs N Syndrome (角膜 内 皮 一 上 皮 
营养 不 良 ) (104) 
7. Garrod Syndrome ( 黑 酸 尿 病 ) (107) 


8. Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 性 
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后 角膜 圆锥 ) 023) 
9. Hilding Syndrome 破坏 性 虹膜 睫 状 体 
炎 伴 多 发 性 关节 脱位 ) (128) 
10. Krukenberg Disease (角膜 梭 形 色素 
病 ) (152) 
11. Weil Syndrome (sil KNE MXR) 
(267) 
12. Wilson Syndrome 〈 肝 豆 状 核 变性 ) 
(269) 
A MMES 
Feer Syndrome (婴儿 肢 痛 症 ) ED 
(十 ) HERR 
1. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
HÅ) a3) 
2. Andogsky Syndrome (皮肤 源 性 白 内 
障 ) (16) 


3. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 

4. Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 性 
后 角膜 圆锥 》 (123) 

5. Laurence-Moon-Bardet-Bied] Syndrome 
(视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 指 ) 


(155) 
6. Littre (EM) Syndrome (HP-A) 
(62) 
7. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 不 
良 ) (248) 
(十 一 ) 大 角膜 
1. Aarskog-Scott Syndrome ( 面 一 指 一 生 
殖 器 ) a) 
2. Amalric Syndrome (3 mr — 38 Fi M 25 
性 ) (14) 
3. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结缔 组 
织 贿 形 ) (167) 


4. Pigmentary Glaucoma Syndrome (色素 
性 青光眼 ) (201) 


(十 二 ) 小 角膜 


1. Aberfeld Syndrome (先天 性 瞪 裂 狭小 
合并 全 身 肌 病 ) a) 

2. Bloch-Sulzberger Syndrome (få % 失 
调 ) (37) 

3.Chromosome 18 Partial Deletion (Long 
arm) Syndrome (染色 体 18 部 分 (长 


RO) 缺失) (53) 
4.De Lang I Syndrome (先天 性 肌 肥 大 
一 大 脑 ) (72) 
5. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹力 纤 
维 发 育 异常 ) (82) 

6. Francois I Syndrome 〈 乌 样 头 白内障 ) 
(98) 


7. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 ) (118) 
8. Hutchinson-Gilford Syndrome (早老 ) 
(136) 
9. Littre (EM) Syndrome (fff HR — før ft) 
(162) 
10. Marinesco-Sjogren Syndrome ( 共 济 失 
调 -白内障 - 侏 侍 - 智 力 缺 陷 ) 169) 
11. Meckel Syndrome (A BY Hi — £ BE RF 


一 多 指 BE) (173) 
12. Meyer-Schwickerath Syndrome (小 腿 

球 综合 症 ) (175) 
13. Waardenburg Syndrome (KHH Æ 

一 眼病 一 白 额 发 ) (262) 
(十 三 ) 角膜 皮 样 囊肿 


Goldenhar Syndrome 〈 眼 一 耳 一 脊椎 发 育 
异常 ) un 


(十 四 ) 角膜 知觉 减退 


1. Barre-Lieou Syndrome (BIR PR 
(26) 

2. Buckler I Syndrome (角膜 斑点 状 营 
HAR) (43) 
3. Charcot-Marie-Tooth Syndrome (进行 


RERE 
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性 神经 性 肌 萎缩 症 ) GD 
4. Crush Orbital Apex Syndrome (fr Ætt 
FER) (54) 
5. Cushing I Syndrome ( 桥 脑 小 脑 角 ) 
(66) 
6. Eaton-Lambert Syndrome (恶性 肿瘤 合 
并 肌 无 力 ) ED 
7. Foix Syndrome (海绵 赛 ) (94) 
8. Goldenhar Syndrome (R-H-A HER Å 
异常 ) a12) 
9. Gradenigro Syndrome (RHR) 
(114) 
10. Hand-Schuller-Christian Syndrome 
( 尿 崩 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (122) 
11. Hunt Syndrome (BERME) (132) 
12. Meniere Syndrome (迷路 积 水 ) 


(174) 
13. Passow Syndrome (视神经 管 闭合 不 
全 状态 ) (198) 


14. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 ) (215) 
15. Rochon-Duvigneaud Syndrome ( 眶 上 


裂 ) (216) 

HE) 角膜 化 不 良 
1. Darier-White Syndrome (毛囊 角 化 不 
良 ) (68) 


2. Jadassohn-Lewandowsky 
GER HEG BE FERD 


(十 六 ) 角膜 色素 环 
Wilson Syndrome 〈 肝 豆 核 状 变性 ) 


Syndrome 
(141) 


(269) | 
(十 七 ) 角膜 青年 环 
Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 耳 
E 2) a3) 


(十 八 ) 角膜 后 胚胎 环 
1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 


(23) 
2. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 劈 
EN (210) 


(十 九 ) 角膜 婴儿 环 
1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚 胚胎 环 ) 


(23) 

2. Reese-Ell Sworth Syndrome (前 房 角 劈 

裂 ) (210) 
(二 十 ) 角膜 水 肿 

1. Chandler Syndrome (50) 


2. Cogan-Reese Syndrome (虹膜 色素 痣 ) 


(59) 

3. Franceschetti-Kaufman Syndrome (上 
皮 廉 烂 ) (98) 
4. Fuchs I Syndrome (Ft få kr ØKER 
体 炎 ) (102) 
5. Hutchinson I Syndrome (先天 性 梅毒 
角膜 炎 ) (135) 
6. Iridocorneal Endothelial Syndrome (&r 
膜 角 膜 内 皮 ) (138) 
7. Schwartz Syndrome (223) 


(二 十 一 ) 角膜 新 生 血 管 


1. Burger-Grutz Syndrome ( 特 发 性 高 脂 
血 症 ) (44) 
2. Cogan I Syndrome ( 非 梅 毒性 角膜 基 
ÆR- HA) (57) 
3. Iridocorneal Endothelial Syndrome ( 虹 
膜 角 膜 内 皮 ) (138) 
4. Sjogren I Syndrome (干燥 性 角膜 一 
结膜 炎 ) (228) 
5. Von Sallman-Paton-Witkop Syndrome 

(遗传 性 良性 上 皮 内 角 化 障碍 症 ) 
(262) 
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六 、 巩 
(一 ) FØR 
1. Acute Retinal Necrosis Syndrome (å 
性 视网膜 坏死 ) (3) 
2. Felty Syndrome (类 风湿 性 关节 炎 一 脾 
肿 大 ) (92) 
3. Franceschett-Klein Syndrome (F fft 
面部 发 育 障碍 ) (97) 
4. Meyenburg Syndrome (软骨 一 关节 一 
R-H#) (25) 
5. Von Bechterew Syndrome (关节 强直 性 
AEE) (257) 
6. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
一 肾 小 球 肾炎 ) (266) 
7. Weil Syndrome 〔 钩 端 螺旋 体 病 ) 
(267) 
8. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 
染 一 血小板 减少 三 联 ) (270) 
(二 ) 巩膜 后 葡萄 肿 


1. Chromosome 18 Partial Deletion (Long 
Arm) Syndrome (染色 体 18 部 分 缺失 


ED) (53) 
2. Congenital Tited Disc Syndrome (先天 
性 视盘 倾斜 ) (60) 
(=) 蓝 色 巩膜 
1. Apert-Crouzon Syndrome ( 颅 面 骨 发 育 
不 全 ) (19) 
2. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
w) (37) 


3. Carson Syndrome (HEARR) (48) 


膜 


4. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 大 
一 大 脑 ) (72) 
5. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹力 纤 
维 发 育 异常 ) (82) 
6. Folling Syndrome ( 荃 丙酮 尿 症 ) (95) 
7. Friedreich Ataxia Syndrome CHR /NÄRi 


性 共 济 失调 ) a01) 
8. Francois I Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 
(98) 


9. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 ) (118) 
10. Grotnblad-Strandberg-Touraine Syn- 
drome (眼底 血管 样 纹 ) (118) 
11. Hand-Schuller-Christian Syndrome 
( 尿 出 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (122) 
12. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 


不 良 ) (248) 
13. Von Der Hoeve Syndrome (胸骨 - 蓝 巩 
膜 ) (257) 
MD 巩膜 沉着 物 
Garrod Syndrome 〈 黑 酸 尿 病 ) (107) 
(五 ) FØRE 
1. Dubin-Johnson Syndrome (慢性 特 发 性 
RED (79) 
2. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
-AR (105) 
3. Mosse Syndrome (红细胞 增多 症 一 肝 
硬化 ) (181) 
4. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 
染 一 血小板 减少 三 联 ) (270) 
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一 副 神经 ) (49) 
O WARA 7. Dejerine-Sottas Syndrome Gi f& HÆ 
1. Bernard Syndrome( 颈 交感 神经 刺激 ) 缩 症 ) OD 
GH) 8. Eaton-Lambert Syndrome (恶性 肿瘤 合 
2. Cranio-Cervical Syndrome (3%— 3) 并 肌 无 力 ) (8) 
(62) 9. Fuchs V Syndrome ( 眼 运动 纤维 再 生 
3. Crush Orbital Apex Syndrome ( 挤 压 性 错 向 ) ao) 
眶 尖 ) (64) 10. Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 一 视 网 
4. Devic Syndrome (视神经 消食 炎 ) MEW (127) 
(73) 11. Horner Syndrome ( 颈 交 感 神经 麻痹 ) 
5. Feer Syndrome (婴儿 肢 痛 症 ) 。 (91) (130) 
6. Garcin Syndrome CHIAR) (106) 12: Pancoats Syndrome (Ah RRD 
7. Parkinson Syndrome (HUESO a95) 
(197) 13. Passow Syndrome (视神经 管 闭合 不 
8. Rochon-Duvigneaud Syndrome (BE 上 全 状态 ) (198) 
2) (216) 14. Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
9. Steiner Syndrome ( 半 侧面 部 肥大 症 ) 失调 一 夜 育 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 
(64) 15. Wallenberg Syndrome (小 脑 后 下 动脉 
10. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 阻塞 ) (265) 
脉 马 动脉 炎 ) (241) 
11. Tolosa-Hunt Syndrome (疼痛 性 眼 肌 BATEA 
RØD (245) 1. Adie Syndrome (强直 性 瞳孔 紧张 症 ) 
12. Weber Syndrome (ZIRH ZEPO (6) 
(265) 2. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome ( 视 
(二 ) MAh EMENTA SK 
3. Brown-Marie Syndrome (遗传 性 运动 
1. Adson Syndrome (前 斜 角 肌 ) (9 失调 ) an 
2. Argyll-Robertson Syndrome (AZ $t HERE 4. Dejerine-Roussy Syndrome (丘脑 ) 
FURE) (20) (70) 
3. Avellis-Longhi Syndrome ( 延 条 后 橄榄 |。 5.Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
体 ) (23) BRR) (105) 
4. Babinski-Nageotte Syndrome (延髓 被 6. Graves Syndrome (内 分 小 性 突 眼 ) 
盖 麻痹 ) (24) a15) 
5. Barre-Lieou Syndrome (RRM) 7. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) (17) 
(26) 8. Heerfordt Syndrome (Aij % ME AS HE AR 


6. Cestan-Chenais Syndrome ( 舌 咽 一 迷走 


热 ) (124) 
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9. Horner Syndrome( 颈 交感 神经 麻痹 ) 


(130) 

10. Legg 一 Calve 一 Perthes Syndr ome ( 股 
FF (158) 
11. Pelizaeus-Merzhacher Syndrome (18 
性 婴儿 型 脑 硬化 症 ) (198) 
12. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 ) (215) 
13. Terson Syndrome (蛛网 膜 下 腔 出 血 
一 眼底 出 血 ) (244) 


MD 瞳孔 光 反应 障碍 


1. Adie Syndrome (强直 性 瞳孔 紧张 症 ) 
(6) 
2. Argyll-Robertson Syndrome (反射 性 瞳 
孔 麻痹 ) (20) 
3. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome ( 视 
神经 网 膜 血管 瘤 ) (38) 
4. Canalis Opticus Syndrome (视神经 管 ) 
(46) 
5. Charcot-Marie-Tooth Syndrome (进行 
性 视神经 性 肌肉 萎缩 ) (51) 
6. Dejerine-Sottas Syndrome (遗传 性 肌 萎 
缩 症 ) (71) 
7. Devic Syndrome (视神经 月 条 炎 ) 
(73) 
8. Fuchs V Syndrome ( 眼 运动 纤维 再 生 
错 向 ) (104) 
9. Garcin Syndrome 〈 半 侧 颅 底 ) (106) 
10. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
11. Gorlin-Chaudhry-Moss Syndrome 
(113) 
12. Guillain-Barre Syndrome (急性 感染 性 
多 发 性 神经 根 炎 ) (120) 
13. Koerber — Salus — Elschnig Syndrome 
(退缩 性 眼球 震 梧 ) (150) 
14. Norrie Syndrome (遗传 性 眼球 萎缩 ) 


(188) 
15. Parkinson Syndrome (ENES 
(197) 
16. Posthypoxic Encephalopathy Syn- 
drome 〈 缺 氧 性 脑病 ) (204) 
17. Russell Syndrome (JLH) (219) 
18. Wilson Syndrome 〈 肝 豆 核 变性 ) 


(269) 
(五 ) 瞳孔 残 膜 
Reese Syndrome (210) 
(六 ) MARE 
1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 


2. Chromosome 18 Partial Deletion (Short 
Arm) Syndrome (染色 体 18〈 短 臂 》 部 


分 缺失 《54) 
3. Iridocorneal Endothelial Syndrome ( 虹 
膜 角膜 内 皮 ) (138) 
4. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 臂 
X) (210) 
(七 ) 障 孔 变形 
1. Bernard Syndrome〈 颈 交感 神经 刺激 ) 
(34) 


2. Chromosome 18 Partial deletion (long 
Arm) Syndrome (染色 体 18 部 分 缺失 
GR) (53) 

3. Cogan-Reese Syndrome (4r Bl få KIE) 

(59) 

4. Dejerine-Roussy Syndrome 丘脑) 

(70) 

5. Nieden Syndrome (全 身 性 毛细 血管 扩 
张 一 白 内 障 ) (186) 

6. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 劈 
ED] (210) 
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八 、 色 

(一 ) 全 色素 膜 炎 
1. Coats Syndrome (外 层 渗 出 性 视网膜 
炎 ) (55) 
2. Heerfordt Syndrome (葡萄 膜 炎 胭 腺 
热 ) (124) 
3. Gelfard-Hyman Syndrome (家 族 性 组 
织 细胞 性 皮肤 关节 炎 ) (109) 
4. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 肉 
AD (128) 
5. Stickler (进行 性 遗传 性 关节 一 眼病 变 ) 
(234) 


6. Vogt-Koyanagi-Harada Syndrome (fil 
葡 膜 炎 一 皮肤 白斑 一 脑膜 脑 炎 ) (256) 
7. Weber-Christian Syndrome (回归 热 性 
非 化 脓 性 结 节 性 脂肪 层 炎 ) (266) 
8. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
一 肾 小 球 肾炎 ) (266) 


(二 ) 色素 腊 缺 损 样 病变 


. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 三 
体 ) (27) 
Cri-du chat Syndrome ( 猫 叫 ) — (63) 
. Edward Syndrome (染色 体 16 一 18 三 
体 ) (82) 
. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
着 - 骨 病 ) (105) 
. Garin-Bujadux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
. Kartagener Syndrome (kB ME 38 F (i 
合并 白内障 ) (145) 
Klinefelter Syndrome (ERRAR 
育 不 全 ) (148) 
Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syndrome 

(视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 指 ) 
(155) 
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(三 ) 色素 膜 发 育 不 全 
1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 


(23) 

2. Behcet Syndrome( 眼 一 口 一 生殖 器 ) 
(30) 
3. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 


4. Frenkel Syndrome 〈 眼 部 挫伤 ) 100) 
5. Fuchs I Syndrome ( 异 色 性 虹膜 睫 状 
体 炎 ) (102) 
6. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) (117) 
7. Heerfordt Syndrome (葡萄 膜 炎 腮腺 
热 ? (124) 
8. Hiding Syndrome (破坏 性 虹膜 睫 状 体 
炎 伴 多 发 性 关节 脱位 ) (128) 

9. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 劈 
39) (210) 
10. Stevens-Johuson Syndrome (口腔 一 粘 
膜 一 皮肤 一 眼 ) (234) 


(四 ) #4 


1. Albinotic Fundus Syndrome (白化 病 眼 
底 ) (12) 
2. Angelucci Syndrome (过 敏 性 结膜 炎 ) 
(16) 
3. Chediak-Higashi Syndrome (眼皮 肤 白 
化 病 ) (52) 
4.Cogan I Syndrome ( 非 梅 毒性 角膜 基 
ÆRE (57) 
5. Danbolt-Closs Syndrome 〈 肠 源 性 肢 皮 
炎 ) (68) 
6. De Sanctis-Cacchione Syndrome (色素 
性 干 皮 病 一 白痴 ) 《73) 
7. Fanconi I Syndrome ( 胱 氨 酸 沉积 病 ) 
(89) 
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8. Feer Syndrome 《婴儿 肢 痛 症 ) (9) 
9. Folling Syndrome (ÆRE) (95) 
10. Gradenigo Syndrome GE ÆR) 


14) 
11. Hanhart Syndrome ( 隐 性 手掌 一 脚底 
角 化 症 ) 24) 


12. Hartnup Syndrome ( 糙 皮 病 一 小 脑 性 
运动 失调 一 肾 性 氨基 酸 尿 ) (124) 
13. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 


不 良 ) (226) 
(五 ) 眼 部 白化 病 
1. Albinism 1 Syndrome (白化 病 综合 征 
I 型 ) an 
2. Albinism I Syndrome (白化 病 综合 征 
18) a2) 


3. Albnotic funds (白化 病 眼 底 ) a2) 
4. Amish Albinism Syndrome ( 黄 变型 白 


化 病 ) (15) 
(六 ) 虹膜 异常 
1. Besnier-Boeck-Schanmann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤) (34) 
2. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 
3. Chediak-Higashi《 眼 皮肤 白化 病 ) 
(52) 
(七 ) 虹膜 异 色 
1. Amalric Syndrome (4Ẹ ME — 3 F9 BAK 25 
性 ) a4) 
2. Barre-Lieou Syndrome ( 颈 部 按 伤 ) 
(26) 
3. Bloch-Sulzberger Syndrome (45 % 失 
调 ) (37) 
4. Cogan-Reese Syndrome (虹膜 色素 闭 ) 
(59) 


5. Congenitan Mega Trichia( 先 天 性 巨 毛 
症 ) (60) 


6. Conradi Syndrome (ARA KRAE 


全 ) (61) 
7. Dominant Albinoidism Syndrome ( 显 性 
类 白化 病 ) (75) 


8. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 
9. Fuchs I Syndrome ( 异 色 性 虹膜 睫 状 


体 炎 ) (102) 
10. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
AAR) (105) 
11. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 
(117) 
12. Hermansky-pudlak Syndrome (白化 
病 一 血小板 病 ) (127) 
13. Horner Syndrome( 颈 交感 神经 麻痹 ) 
(130) 
14. Jhanke Syndrome (无 青光眼 的 
Sturge-Weber) (142) 
15. Klein Syndrome (虹膜 一 皮肤 一 听觉 
发 育 障碍 ) (148) 
16. Littre (EM) Syndrome (指甲 一 通 骨 ) 
(162) 


17. Ota Syndrome (太田 母 斑 ) (193) 
18. Passow Syndrome (视神经 管 闭合 不 
全 状态 ) (198) 
19. Romberg Syndrome (进行 性 面 偏 侧 萎 
缩 ) (216) 
20. Steiner Syndrome ( 半 侧 面部 肥大 症 ) 
(233) 

. Sturge- Weber Syndrome (青光眼 颜面 
MD (236) 
22. Waardenburg Syndrome (3 X YEE Å 
-眼病 - 白 额 发 ) (262) 
23. Wildervanck Syndrome ( 颈 一 眼 一 听 
神经 ) (269) 


《 八 ) 虹膜 发 育 不 良 


1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 
2. Barthoiln-Patau Syndrome (13—15 三 


B 
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体 ) (27) 

3. Iris Dysplasia-Hypertelorism Psychomo- 
tor Retardation Syndrome (虹膜 发 育 不 
良 -两 眼 分 离 过 宽 - 精 神 运动 迟钝 ) 


(139) 

4. Legg-Calve-Perthes Syndrome (股骨 头 
=D (158) 
5. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 辟 
裂 ) (210) 
6. Reese Syndrome (210) 


DD 虹膜 缺损 


1. Aniridia Syndrome (虹膜 出 血 ) (17) 
2. Apert Crouzon Syndrome ( 颅 面 骨 发 育 


不 全 ) a9 
3. Bartholin-Patau Syndrome (13 — 15 = 

体 ) en 
4. Cat Eye Syndrome (猫眼 ) a8) 


5. Chromosome 13q- Partial Deletion (long 
Arm) Syndrome (染色 体 13q- 部 分 缺 
失 GE) (54) 

6. Cri-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ) — (63) 

7, Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 胚 


层 发 育 不 良 ) (83) 
8. Francois I Syndrome ( 鸟 样 头 白 内 障 ) 
(98) 

9. Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 
面部 发 育 障碍 ) (97) | 
10. Friedreich Ataxia Syndrome (4f $å) 
脑 性 共 济 失调 ) (101) 
11. Klippel-Trenaunay-Weber Syndrome 
BR ED (149) 
12. Lanzieri Syndrome ( 颅 面 畸形 一 侏儒 
一 腓骨 缺失 ) (154) 

13. Marinesco-Sjogren Syndrome ( 共 济 失 
调 一 白内障 一 侏儒 ) (169) 
14. Miller Syndrome ( 双 侧 无 虹膜 一 肾 胚 
HRD (177) 


15. Peter Syndrome (M—F) (199) 
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16. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 劈 


z9 (210) 
17. Scaphocephaly Syndrome ( 舟 状 头 ) 
(221) 


18. Ullrich-Feichtiger I Syndrome (无 眼 
ÆR Fit BD ME) (249) 
19. Walker-Clodius Syndrome (4 ft #¥ mý 
形 一 鼻 泪 管 阻塞 ) (264) 

20. Wolf Syndrome (染色 体 4 部 分 缺失 ) 
(270) 


(H) ME 


1. Fuchs I Syndrome (Sẹ få fr BUR 
体 炎 ) (102) 
2. Garin-Bujadux-Bannwartn Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
3. Heerfordt Syndrome (葡萄 膜 炎 腮腺 


热 ) (124) 
4. Hiding Syndrome (破坏 性 虹膜 睫 状 体 
炎 伴 多 发 性 关节 脱位 ) (128) 
5. Hutchinson Syndrome (先天 性 梅毒 角 
膜 炎 ) (197) 
6. Kussmanl-Marie Syndrome (多 发 性 结 
节 性 动脉 炎 ) (153) 
7. Meyenburg Syndrome (软骨 一 关节 一 
E-H (174) 
8. Nerve Behcet Syndrome (神经 白 塞 ) 
(185) 
9. Norrie Syndrome Gått HEER 34) 
(188) 
10. Postvaccinial Ocular Syndrome 〈 眼 部 
4) (205) 
11. Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 
结膜 炎 ) (212) 
12. Romberg Syndrome (进行 性 颜面 半 侧 
萎缩 ) (216) 
13. Schwartz Syndrome (223) 
14. Sea-Blue Histlocgtr Syndrome (海蓝 
色 组 织 细胞 ) (224) 
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15. Von Bechterew Syndrome (关节 强直 


HERRA) (257) 
16. Weill Syndrome ( 钩 端 螺旋 体 病 ) 
(267) 
(十 一 ) MAR 
1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 
2. Chandler Syndrome (50) 
3. Cogan-Reese Syndrome (EKE) 
(59) 
4. Goldenhar Syndrome ( 眼 一 耳 一 月 椎 发 
育 异 常 ) (112) 
5. Iridocrneal Endothelial Syndrome (虹膜 
角膜 内 皮 ) (138) 
6. Shy-Drager Syndrome (直立 性 低 血压 
多 系统 萎缩) (225) 
7. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 面 血 
管 瘤 ) (236) 
8. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 肪 
BK) (241) 
9. Terry Syndrome (晶状体 后 纤维 增生 ) 
(244) 
10. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃体 视 
网 膜 变性 - 肚 裂 ) (263) 
(十 二 虹膜 结 节 
1. Bourneville Syndrome ( 结 节 性 脑 硬化 ) 
(39) 
2. Stannus Cerebellar Syndrome (stannus 
小 脑 ) (232) 
(十 三 ) TARM 
1. Basement Membrane Exfoliation Syn- 
drome (基底 膜 剥 脱 ) (27) 
2. Pigmentary Glaucoma Syndrome (色素 
性 青光眼 ) (201) 


(十 四 ) BARE 
1. Acute Retinal Necrosis Syndrome ($ 
性 视网膜 坏死 ) (3) 
2. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤 ) (34) 
3. Bing-Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 球 
蛋白 血 症 ) (36) 
4. Degos Syndrome (恶性 萎缩 性 丘疹 ) 
(69) 
5. Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 
面部 发 育 障碍 ) (97) 
6. Fuchs I Syndrome ( 异 色 性 虹膜 睫 状 
体 炎 ) (102) 
7.Garin-Bujadux-Bannwarth Syndrome 


(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
8. Groenblad-Serandberg-Touraine Syn- 


drome (眼底 血管 样 纹 ) (118) 
9. Hennebert Syndrome (梅毒 性 - 耳 源 性 
ETT (126) 


10. Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syn- 
drome (HAME KEHE- BU BE — E 
指 ) (155) 
11. Postvaccinial Ocular Syndrome ( 眼 部 
4) (205) 
12. Romberg Syndrome (进行 性 面 偏 侧 萎 
缩 ) (216) 
13. Sjogren-Larsson Syndrome ($4 HERE 
BIRRA (226) 
14. Weber-Christian Syndrome (回归 热 性 
非 化 脓 性 结 节 脂 肪 层 炎 ) (266) 


(十 五 ) 脉络 膜 出 血 

1. Diver Syndrome 潜水 员 ) (25) 

2. Kasabach-Merritt Syndrome (血小板 减 
少 性 紫癜 一 血管 瘤 ) (145) 


(十 六 ) 脉络 膜 变 性 
1. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 B 


眼 综合 征 
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一 脂 蛋白 缺乏 ) (28) 


2. Chediak-Higashi Syndrome 〈 眼 皮肤 白 | 


化 病 ) (52) 
3. Francois Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 

(98) 

4. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 1 型 ) 
(133) 

5. Paget Syndrome( 畴 型 性 骨 外 层 肥厚 ) 
(194) 
6. Sabin-Feldman Syndrome ( 脑 损害 一 脉 
络 膜 ) (220) 


(十 七 ) Bkt AR t WE 
1. Jhanke Syndrome (无 青光眼 的 sturge- 


weber) (142) 
2. Klippel-Trenaunay-Weber Syndrome 
BBD 149) 


(十 八 ) 脉络 膜 减少 或 消失 
Chediak-Higashi Syndrome (眼皮 肤 白化 


病 ) (52) 
(十 九 ) 脉络 膜 硬化 
Basement Membrane Exfoliation Syn- 
drome (基底 膜 剥 脱 ) (27) 
(二 十 ) 脉络 膜 缺损 


1. Aicardi Syndrome (脉络 膜 视网膜 异常 
— BERG RER — BILER (10) 
2. Cat Eye Syndrome (猫眼 ) (48) 
3.Chromosome 13q- Partial Deletion 
(Long Arm)Syndrome (染色 体 13q- føk 
R GE) (54) 


. Cohen Syndrome (肥胖 一 脑 一 眼 一 肯 


e 


KSK) (59) 
5. Curtius Syndrome〈 外 胚层 发 育 不 良 一 
限 部 畸形 ) (64) 
6. Mohr Syndrome ( 口 一 面 一 指 〈 幅 》 综 
合 征 工 型 ) (178) 
7. Naegeli Syndrome (3 få An MUSE) 
(184) 
8. Pierre Robin Syndrome (HR-F FE 
一 小 颁 ) (201) 
9. Steinert Syndrome (F ENEH) 
(233) 
(二 十 一 ) 脉络 膜 萎缩 


1. Aicardi Syndrome (脉络膜 视网膜 异常 
BARA LER (10) 
2. Barnard-Scholz Syndrome (HR LÆKJM— 
视网膜 色素 变性 ) (26) 
3. Bourneville Syndrome( 结 节 性 脑 硬化 ) 
《39) 

4. Paget Syndrome (EJE tE AANZIE 
(194) 
5. Triangle Syndrome (三 角 ) (246) 


(二 十 二 ) 脉络 腊 血 管 裸露 
Albinotic Fundus (白化 病 眼 底 ) (12) 
(二 十 三 ) 脉络 膜 崎 形 


1. Brown Syndrome (ES — (41 
2.Chromosome 13q- Partial Deletion 
(long Arm) Syndrome (染色 体 13q- 部 
FRE EE) (54) 
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九 、 青光眼 、 房 角 及 低 眼 压 


(一 ) 青光眼 
1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 
2. Basement Membran Exfoliation Syn- 
drome (基底 膜 剥 脱 ) (27) 
3. Behcet Syndrome( 眼 一 口 一 生殖 器 ) 
(30) 
4. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤) (34) 
5. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 
6. Bourneville Syndrome ( 结 节 性 脑 硬化 ) 
(39) 
7. Chandler Syndrome (50) 


8. Chromosome 18 Partial Deletion (Long 
Arm) Syndrome (染色 体 18 缺 失 (长 


>) (53) 
9. Dental-Qcular-Cutaneous Syndrome 
(人 齿 - 眼 -皮肤 ) (73) 
10. Diffuse Keratases Syndrome, (弥漫 性 
角 化 病 ) (74) 
11. Eales Syndrome (视网膜 静脉 周围 炎 ) 
(80) 
12. Fuchs N Syndrome (角膜 内 皮 一 上 皮 
营养 不 良 ) (104) 
13. Francois Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 
(98) 
14. Gelfard-Hyma Syndrome (家 族 性 组 
织 细胞 性 皮肤 关节 炎 ) (109) 
15. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
细胞 疙 ) (113) 
16. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) 
an 


17. Kartagener Syndrome Cl ph RE RRA 
合并 白内障 ) (145) 


18. Kimmelstiel Wilson Syndrome (糖尿 


病 性 肾 小 球 硬化 ? (147) 
19. Klippl-Trenaunay-Weber Syndrome 
BK RE) (149) 
20. Krause Syndrome 〈 眼 一 脑 发 育 不 良 ) 
(152) 
21. Lowe Syndrome ( 眼 一 脑 一 肾 发 育 不 
良 ) (165) 
22. Meyer-Schwickerath Syndrome ( 眼 一 
牙 一 指 发 育 障碍 ) (175) 
23. Miller Syndrome (IUWI AT A — BEE 
HRD (177) 
24. Nieden Syndrome (全 身 性 毛细 血管 
扩张 一 白内障 ) (186) 


25. Peter Syndrome ( 眼 一 牙 ) (199) 
26. Pierre Robin Syndrome (3 — 1 F 
垂 一 小 颌 ) (201) 
27. Polymorphic Corneal Dystrophy Syn- 
drome (多 形 性 角膜 营养 不 良 ) (202) 
28. Posner-Schlossman Syndrome ( 青 光 


眼 睫 状 体 炎 ) (203) 
29. Reese-Ellsworth Syndrome (fl fi 84 
裂 ) (210) 
30. Rieger (角膜 一 虹膜 中 胚层 发 育 障碍 ) 
(23) 

31. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 ) (215) 
32. Silverman I Syndrome (儿童 待遇 不 
良 ) (227) 
33. Stickler Syndrome (进行 性 遗传 性 关 
节 - 眼 病变 ) (235) 
34. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜面 
血管 瘤 ) (236) 
35. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 
脉 弓 动脉 炎 》 (241) 


眼 综合 征 
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36. Terry Syndrome (晶体 后 纤维 增生 ) 
(244) 
37. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 
不 全 ) (248) 
38. Ullrich-Feichtiger I Syndrome (无 眼 
-EBRLE (BL (249) 
39. Vogt-Koyanagi-Harada Syndrome (fi 
葡 膜 一 皮肤 白班 一 脑膜 脑 炎 ) (256) 
40. Von Bechtewew Syndrome (关节 强直 


HEER) (257) 
41. Von Hippel-Lindau Syndrome ( 视 网 
腊 血 管 瘤 病 ) (259) 
42. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 全 视 
网 膜 变 性 - 胆 裂 ) (263) 
43. Waldenstrom Syndrome (〈 巨 球 蛋白 血 
症 ) (263) 


44. Weber-Christian Syndrome (回归 热 性 


十 、 dl 


(一 ) AAR 


.Aberfeld Syndrome (先天 性 脸型 狭小 
合并 全 身 肌 病 ) ~ 
Achard Syndrome (Marfan 综合 征 变异 
型 ) (2) 
Albers-Schoenberg Syndrome (广泛 性 
脆性 骨 质 硬化 症 ) an 
. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
HÅ) a3) 
. Alstroem-Olsen Syndrome (先天 性 黑 
W a4) 
. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 
. Basement Membrane Exfoliation Syn- 
drome (基底 膜 剥 脱 ) (27) 
8. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 B 


y 


kad 


= 


g 


p 


a 


一 脂 蛋 白 缺 乏 ) (28) 


非 化 脓 性 结 节 性 脂肪 层 炎 ) (266) 
(二 ) 前 房 角 异常 


1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 
2. Reese-Ellsworth Syndrome (fil i fi å 
ED (210) 
3. Ullrich-Feichtiger I Syndrome (无 眼 
- MMR Ef (BD ME (249) 


(三 ) ÆRE 


1. Hilding Syndrome (破坏 性 虹膜 睫 状 体 

炎 伴 多 发 性 关节 脱 白 ) (128) 
2. Horner Syndrome ( 颈 交 感 神经 麻痹 ) 

(130) 

3. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 肪 

BAK) (241) 


状 体 


9. Besnier - Boeck - Schaumann Syndrome 
FG BØE AD) (34) 
10. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 
11. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 
扩张 ) (38) 
12. Cat Eye Syndrome (猫眼 ) (48) 
13. Cerebro-Oculo-Facio-Skeletal 
Syndrome ( 脑 一 眼 一面 一 骨骼 ) (49) 
14. Chromosome 13q- Partial Deletion 
(Long Arm) Syndrome (染色 体 13q- 
《长 臂 》 部 分 缺失 (54) 
15. Chromosome 18 Partial Deletion (Short 
Arm) Syndrome (染色 体 18 ( 短 臂 ) 部 


分 缺失 ) (54) 
16. Cockayne Syndrome (侏儒 一 视网膜 
HA) (56) 


17. Comedo-Cataract Syndrome (粉刺 - 白 


322 索引 二 
内 障 ) (59) 膜 混浊 合并 颅骨 发 育 障碍 ) (125) 
18. Conradi Syndrome (点 状 骨 骨 发 育 不 39. Hutchinson-Gilford Syndrome (早老 ) 
全 ) (61) (136) 
19. Cri-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ) — (63) 40. Jacobsen-Brodwall Syndrome ( 眼 一 耳 
20. Cross Syndrome ( 低 色 素 沉着 一 眼 脑 ) -W (140) 
(63) 41. Jadassohn-Lewandowsky Syndrome 
21. Darier-White Syndrome (毛囊 角 化 不 ÆR HE BD 甲 肥厚 ) (141) 
良 ) (68) 42. Kartagener Syndrome ( 鼻 肺 脏 器 异 位 
22. Diver Syndrome (潜水 员 ) (15) 合并 白内障 ) (145) 
23. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) — (78) 43. Klinefelter Syndrome (先天 性 睾丸 发 
24. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 育 不 全 ) (148) 
胚层 发 育 不 良 ) (83) 44. Klippel-Trenaunary-Weber Syndrome 
25. Engelmann Syndrome (H JLE & WL CEE RKE BE E) (149) 
性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 45. Krause Syndrome 〈 脑 眼 发 育 不 全 ) 
26. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 (152) 
FA HARD (85) 46. Lanzieri Syndrome ( 颅 面 畸形 一 侏儒 
27. Familial Hypogonadism Syndrome (家 一 腓骨 缺失 ) (154) 
族 性 生殖 腺 功能 不 足 ) (88) 47. Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syn- 
28. Fanconi I Syndrome ( 胱 氨 酸 沉积 drome (视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 
病 ) (89) 指 ) (155) 
29. Folling Syndrome 〈 荃 丙酮 尿 症 ) 48. Leri Syndrome ( 烛 泪 样 骨 质 增生 症 ) 
(95) (160) 
30. Franceschetti-Klein Syndrome (F fø 49. Littre Syndrome (P-A) 
骨 面 部 发 育 障碍 ) (97) (162) 
31. Francois I Syndrome ( 鸟 样 头 白 内 50. Marchesani Syndrome (球形 晶状体 一 
障 ) (98) 短 指 畸 形 ) (166) 
32. Friedreich Ataxia Syndrome (f $h 51. Marinesco-Sjogren Syndrome ( 共 济 失 
脑 性 共 济 失调 ) 101) 调 一 白内障 一 侏儒 (169) 
33. Fuchs I Syndrome ( 异 色 性 虹膜 睫 状 52. Martin-Albrigh Syndrome ( 假 性 甲状 
体 炎 ) (102) 腺 功能 减退 ) (171) 
34. Gelfard-Hyman Syndrome (家 族 性 组 53. Marshall Syndrome (非典 型 性 外 胚层 
织 细胞 性 皮肤 关节 炎 ) (109) 发 育 障碍 ) (172) 
35. Goldenhar Syndrome (M — H— VHE 54. Mauriac Syndrome (青年 性 糖尿 病 一 
发 育 异常 ) am 侏儒 一 肥胖 ) (172) 
36. Gregg Syndrome 〈 胎 儿 性 风疹 ) 55. Mckusick-Weiblaecher Syndrome (45 
an 天 性 单 侧 下 上肢 畸形 伴 先天 性 白内障 ) 
37. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 (172) 
— HA ED 22) 56. Meckel Syndrome ( 脑 膨 出 一 多 囊 肾 
38. Helmholtz-Harrington Syndrome (få 一 多 指 BE) (173) 


眼 综合 征 
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57. Meyenbury Syndrome (软骨 一 关节 一 
眼 一 耳 莹 ) (174) 
. Miller Syndrome ( 双 侧 无 虹膜 一 肾 胚 
胎 瘤 ) 《177) 

. Naegeli Syndrome (黑色 素 细胞 闭 ) 
(184) 
60. Nieden Syndrome (全 身 性 毛细 血管 
扩张 一 白内障 ) (186) 
. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥厚 ) 
(194) 
62. Pelizaeus-Merzbacher Syndrome (慢性 
BELAGE) (198) 
63. Peter Syndrome (M—F) (199) 
64. Pierre Robin Syndrome (HR-F F 
垂 一 小 颌 ) (201) 
. Reese-Ellsworth Syndrome Gi få Bf 
裂 ) (210) 
. Refusm Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 育 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 
. Rombery Syndrome (进行 性 面 偏 侧 琴 
缩 ) (216) 
68. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 
损害 白内障 1 型 ) (218) 

. Scaphocephaly Syndrome (HRA) 
(221) 
. Silvermam Syndrome (儿童 待遇 不 
良 ) (221) 
.Stannus Cerebellar Syndrome 
(Cstanns 小 脑 ) (232) 

. Steinert Syndrome (FEHER HD 
(233) 
. Stickler Syndrome (进行 性 遗传 性 关 
节 一 眼病 变 ) (235) 
74. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜面 
血管 瘤 ) (236) 
. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 
脉 弓 动脉 炎 ) (24) 

76. Thomsen Syndrome (先天 性 肌 强 直 ) 

(245) 
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77. Tuomaala-Haapanen Syndrome (248) 
78. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 
不 全 综合 征 ) (248) 
79. Vogt-Koyanagi-Harada Syndrome ( 葡 
萄 膜 一 皮肤 白班 一 脑膜 脑 炎 ) (256) 
80. Von Bechterew Syndrome (关节 强直 
HEHEHE) (257) 
81. Von Reuss Syndrome ( 半 和 乳糖 血 症 ) 
(261) 
82. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 
AREH) (263) 
83. Weil Syndrome ( 钩 端 螺旋 体 病 ) 
(267) 


(二 ) 晶状体 发 育 异常 
1. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 一 神经 


HÆ) a3) 
2. Amendola Syndrome ([ PG KAR) 

(15) 

3. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 三 

体 ) (27) 

4. Bloch-Sulzberger Syndrome (få % % 

调 ) (37) 


Reese Syndrome (210) 

MD 晶状体 异 位 

1. Apert Syndrome (RAAF GUD 
畸形 ) (18) 

2. Basement Membrane Exfoliatiom Syn- 
drome 〈 基 底 膜 剥 脱 ) (27) 


3. Carson Syndrome (WARR) (48) 
4. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹 力 纤 

维 发 育 异 常 ) (82) 
5. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) (117) 
6. Klinefelter Syndrome (先天 性 睾丸 发 

育 不 全 ) (148) 
7. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 性 结缔 
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组 织 畸形 症 ) (167) 
8. Peter Syndrome( 眼 一 牙 ) (199) CE) ME 
9. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 劈 1. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
ET) (210) HW a3) 


10. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜面 


血管 瘤 ) (236) 

(五 ) 先天 无 晶体 

1. Francois Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 
(98) 


2. Marshall Syndrome (非典 型 性 外 胚层 


KAR (171) 
(六 ) 大 晶体 
Littre Syndrome (P-R) (162) 
十 一 玻 
(一 ) 玻璃 体 出血 
1. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
(获得 性 免疫 缺陷 ) (2) 
2. Crush Syndrome ($Æ) (63) 
3. Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 
面部 发 育 障碍 ) (97) 


中 


.Kasabach-Merritt Syndrome (血小板 减 


DERE MEAD 45) 
. Kimmelstiel- Wilson Syndrome (糖尿 病 


肾病 ) (147) 
6.Silverman I Syndrome (儿童 待遇 不 
良 ) (227) 
7. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 脉 
BK) (241) 
8. Terson Syndrome (蛛网 膜 下 腔 出 血 一 
眼底 出 血 ) (244) 


Eri 


Wiskott-Aidrich Syndrome (湿疹 一 感 
染 一 血小板 减少 三 联 ) (270) 


2. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结缔 组 
BEE) a67) 


OD 晶体 半 脱 位 


1. Basement Membrane Exfoliation Syn- 
drome GERE (27) 
2. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 性 结缔 


ARME) (167) 
璃 体 

(二 ) 玻璃 体 炎 

1. Acute Retinal Necrosis Syndrome ( 急 
性 视网膜 坏死 ) (3) 

2. Garcin-Bujadoux-Bauuwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 

(=) 玻璃 体 变性 

1. Marshall Syndrome (非典 型 性 外 胚层 
发 育 障碍 ) 71) 


2. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 网 
膜 变性 一 肚 裂 ) (263) 


《四 ) 玻璃 体 混浊 
1. Benson Syndrome 〈 微 白色 闪烁 ) 33) 


2. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤 (34) 
3. Bourneville Syndrome ( 结 节 性 脑 硬化 
(39) 


4. Coats Syndrome 〈 外 层 渗 出 性 视网膜 
炎 ) (55) 
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5. Francois Syndrome 〈 鸟 样 头 白 内 障 ) 


(98) 
6. Fuchs I Syndrome ( 异 色 性 虹膜 睫 状 
体 炎 ) (102) 


7. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
8. Heerfordt Syndrome (葡萄 膜 炎 胭 腺 
热 ) (24) 
9. Irvine Syndrome (前 玻璃 腊 ) (139) 
10. Jacobsen-Brodwall Syndrome ( 眼 一 耳 


一 肾 贫 血 ) (140) 

11. Lubarsch-Pick Syndrome ( 原 发 性 淀 

粉 样 变性 ) (165) 

12. Neomatde Ophthalmia Syndrome ( 眼 

部 线虫) (185) 
13. Norrie Syndrome (遗传 性 眼球 萎缩 ) 

(188) 


14. Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 育 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 


TE 视 


(一 ) 视网膜 炎 


1. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
(获得 性 免疫 缺陷 ) 2) 
2. Coats Syndrome (外 层 渗 出 性 视网膜 
炎 ) (55) 
3. Eales Syndrome (视网膜 静脉 周 


(80) 

4. Fanconis I Syndrome (家 族 性 青年 性 
HER) (89) 
5. Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 
面部 发 育 障 碍 ) (97) 
6. Groenblad - stranaberg - Touraine Syn- 
drome (眼底 血管 样 纹 ) (118) 
7. Hennebert Syndrome (梅毒 性 一 耳 源 性 
RARE) (126) 


15. Terry Syndrome (晶状体 后 纤维 增 
生 ) (244) 
16. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 
网 膜 变性 一 朋 裂 ) (263) 

17. Weil Syndrome ( 钩 端 螺 旋 体 病 ) 
(267) 


(五 ) 玻璃 体 动脉 残存 
1. Naegeli Syndrome ($f KME) 


(184) 
2. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 臂 
型 ) (210) 


(六 ) 玻璃 体 前 脱离 


1. Vitreocorneal Touch Syndrome (玻璃 
体 一 角膜 接触 ) (254) 
2. Vitreous Tug Syndrome (玻璃 体 牵引 
(255) 


网 膜 


8. Hodgkin Disease Syndrome (淋巴 网 状 
细胞 肉瘤 ) (128) 
9. Hutchinson Syndrome (先天 性 梅毒 角 
膜 炎 ) (197) 
10. Marinesco-Sjogren Syndrome ( 共 济 失 
调 一 白内障 一 侏儒 ) (169) 

11. Nerve Behcet Syndrome (神经 白 塞 ) 
(185) 
12. Postvaccinial Ocular Syndrome 〈 眼 部 
4) (205) 
13. Sjogren-Larsson Syndrome (痉挛 性 竣 
痰 一 智力 发 育 不 全 一 鱼鳞 瘤 ) 229) 

14. Weil Syndrome ( 钩 端 螺旋 体 病 ) 

(267) 

15. Wrinkly Skin Syndrome (皱纹 皮肤 ) 
(271) 
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(二 ) 视网膜 变性 


1. Aland Syndrome ( 乱 层 视网膜 变性 ) 
(10) 
2. Alstrom Syndrome (视网膜 变性 一 糖尿 
WHY) (14) 
3. Behr I Syndrome (成 人 黄斑 视网膜 变 
性 ) (32) 
4. Bourneville Syndrome 〈 结 节 性 脑 硬化 ) 
(39) 
5. Carson Syndrome (MMEÆMRR) (48) 
6. Charcot-Marie-Tooth Syndrome (进行 
HA PEN SEE) 6D 
7. Chediak-Higashi syndrome (眼皮 肤 白 
化 病 ) (52) 
8. Curtius Syndrome (外 胚层 发 育 不 良 眼 
贿 形 ) (64) 
9. Familial Hypogonadism Syndrome( 家 族 
性 生殖 腺 功能 不 足 ) (88) 
10. Francuis Syndrome 〔 鸟 样 头 白内障 ) 
(98) 
11. Greenfield disease Syndrome (婴儿 异 
色 性 白质 营养 不 良 ) (116) 

12. Gregg Syndrome 《胎儿 性 风疹 ) 

(117) 
13. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 
一 耳 斧 一 运动 失调 ) (122) 
14. Hooft Syndrome ( 低 脂 血 症 ) (130) 
15. Hunter Syndrome ( 粘 多 糖 沉 积 病 I 


型 ) (132) 
16. Kartagener Syndrome (åk RE RE Fr 
合并 白内障 ) (145) 
17. Kilon-Nevin Syndrome (RR SP LE JE 
碍 性 ) (146) 
18. Kufs Syndrome (AZIZ HE MAE 
白痴 ) 、 152) 


19. Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syn- 


drome (视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 
指 ) (155) 


20. Lenoble-Aubineau Syndrome (眼球 震 


MLE) (159) 
21. Marchesani Syndrome (球形 晶体 一 短 
HAE) (166) 
22. Mucocutaneos Lymphnode Syndrome 
(皮肤 粘膜 淋巴 结 ) (182) 
23. Pelizaels-Merzbacher Syndrome (慢性 
KILER) (198) 


24. Refusm Syndrome 〈 遗 传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 盲 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 
25. Retinal Tapetal-Like Reflex Syndrome 


(视网膜 毯 样 反 光 ) (214) 
26. Rud Syndrome (4k fR— fa WIPE LT e 
症 一 智力 缺陷 ) (219) 
27. Senior Syndrome ( 肾 小 管 一 实质 性 肾 
病 一 视网膜 变性 ) (224) 
28. Usher Syndrome (视网膜 色素 变性 伴 
ER) (250) 
29. Shy-Gonatas Syndrome (AR f4— AL Å 
营养 不 良 ) (225) 
(三 ) 视网膜 色素 变性 
1. Aistrom Syndrome (视网膜 变性 一 糖尿 
HE) 4) 
2. Barnard-Schoiz Syndrome 眼 肌 麻痹 一 
视网膜 色素 变性 ) (26) 
3. Bourneville Syndrome 〈 结 节 性 脑 硬化 ) 
(39) 
4. Brown-Marle Syndrome( 遗 传 性 运动 失 
w) (41) 
5. Burger-Grutz Syndrome ( 特 发 性 高 脂 血 
症 ) (44) 
6. Cockayne Syndrome 〈 侏 侍 一 视网膜 萎 
HR) (56) 
7. Congenital Mega Trichia Syndrome ( 先 
天 性 巨 毛 症 ) (60) 
8. Fanconi I Syndrome ( 胱 氨 酸 沉积 病 ) 
(99) 


9. Hallervorden-Spatz Syndrome (苍白 球 
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色素 变性 ) (121) 
10. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 
一 耳 夸 一 运动 失调 ) 22) 
11. Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 一 视 网 
RES) 27) 

12. Zellweger Syndrome 〈 脑 一 肝 一 肾 ) 
(271) 


(四 ) 视网膜 色素 紊乱 
1. Batten-Mayou Syndrome (少年 型 家 族 


ERRE) (29) 
2. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失调 ) 
(37) 
3. Fanconi 1 Syndrome (家 族 性 脂肪 肉芽 
HD (89) 
4. Farber Syndrome ( 播 散 性 脂肪 肉芽 肿 ) 
(90) 
5. Ollier Syndrome (多 发 性 内 生 软 骨 痛 ) 
(190) 
6. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 
损害 白内障 1 型 ) (218) 
7. Stannus Cerebellar Syndrome (Stannus 
小 脑 ) (232) 
8. Waardenburg Syndrome (36 X fi Hå — 
眼病 一 白 额 发 ) (262) 
9. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 网 
MED (263) 
10. Zellweger Syndrome 〈 脑 一 肝 一 肾 ) 
(271) 


(五 ) 视网膜 动脉 阻塞 


1. Banti Syndrome ( 门 脉 性 肝 硬 化 伴 有 巨 
BD (25) 
2. Carotid Artery System Ischemia Syn- 
drome 〈 颈 动脉 系统 缺 血 ) «UD 
3. Nicolau I Syndrome (治疗 意外 性 栓 
塞 ) (185) 


(六 ) 视网膜 动脉 痉挛 
1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 


2. Adrenal Sympathetic Syndrome ( 肾 上 
腺 交感 神经 ) (9) 
3. Amaurosis Fugax Syndrome ( 阵 发 性 黑 
ED) a5) 
4. Bazzana Syndrome (血管 痉挛 性 最 一 
耳 ) (29) 
5. Fahr-Volhard Syndrome (小 动脉 增生 
HERE) (88) 
6. Hydrostatic Pressure Syndrome (流体 静 
力 压 ) (136) 
7. Page Syndrome ( 间 脑 性 高 血压 ) 
(194) 
8. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 肪 
BMK) (24) 


(七 ) 视网膜 血栓 性 静脉 炎 


1. Pelizaeus-Merzbacher Syndrome 〈 慢 性 
婴儿 型 脑 硬化 症 ) (198) 
2. Pregnany Hypertension Syndrome (4f 
娠 高 血压 ) (206) 
3. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 脉 
BARK) (241) 


UO 视网膜 静脉 扩张 


1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 
2. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome ( 视 
神经 网 膜 血管 瘤 ) (38) 
3. Cords Syndrome (少年 型 视网膜 血管 
病 ) (61) 
4. Engelmann Syndrome (H JLE % fø fk, 
性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
5. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
BR) (105) 
6. Hamman-Rich Syndrome ( 特 发 性 肺 纤 
维 化 ) (122) 
7. Hand-Schuller-Christian Syndrome ( 尿 
项 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (122) 

8. Hyperviseosity Syndrome 〈 高 粘 滞 度 ) 
(137) 
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9. Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 运 | 


动 失调 ) (164) 
10. Purtscher Syndrome ( 远 距 离 创 伤 性 视 
网 膜 血管 病 ) (208) 
11. Rochon-Duvigneaud Syndrome (ME 
3) (216) 
12. Tolosa-Hunt Syndrome (疼痛 性 眼 肌 
麻痹 ) (245) 
13. Von Hippel-Lindau Syndrome (视网膜 
LAR) (259) 
14. Waldenstrom Syndrome 〈 巨 球 蛋白 血 
症 ) (263) 
15. Wyburn-Mason Syndrome 〈 脑 一 视 网 
膜 动脉 瘤 ) (271) 
( 九 ) 视网膜 血管 纤 曲 

1. Albers-Schoenberg Syndrome (广泛 性 
脆性 骨 质 硬化 症 ) an 
2. Bazzana Syndrome (血管 痉挛 性 眼 一 
H) (29) 
3. Bing-Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 球 
蛋白 血 症 ) (36) 
4. Cords Syndrome (少年 型 视网膜 血管 
病 ) (61) 
5. Englemann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 
化 性 肥厚 性 骨 病 》 (85) 
6. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 角 
RD (87) 
7. Hand-Schuller-Christian Syndrome ( 尿 
崩 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (132) 

8. Hyperviscosity Syndrome 〈 高 粘 滞 度 ) 
37) 
9. Kartagener Syndrome( 鼻 肺脏 器 异 位 合 
并 白内障 ) (145) 
10. Mosse Syndrome (红细胞 增多 症 一 肝 
硬化 ) (181) 
11. Pickwickian Syndrome (肥胖 呼吸 困难 
嗜睡 ) (200) 


12. Reimann Syndrome (高 粘 稠度 ) 


(211) 
13. Riley 一 Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 ) (215) 
14. Terry Syndrome (晶状体 后 纤维 增生 ) 
(244) 
15. Triangle Syndrome (三 角 ) (246) 
16. Von Hippel-Lindau Syndrome (视网膜 
血管 瘤 ) (259) 
17. Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视 网 
膜 动静 脉 瘤 ) (271) 
(十 ) 视网膜 出 血 滩 出 
1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) (2) 
2. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
(获得 性 免疫 缺陷 ) (2) 
3. Acute Retinal Necrosis Syndrome (急性 
视网膜 坏死 ) (3) 
4. Addison Syndrome ( 特 发 性 甲状 旁 腺 功 
能 低下 一 念珠 菌 病 ) (6) 
5. Addison 一 Biermer Syndrome (恶性 贫 
血 ) (7) 
6. Adrenal Sympathetic Syndrome (H t 
腺 交感 神经 ) (9) 
7. Banti Syndrome〈 门 脉 性 肝 硬 化 伴 有 巨 
W (25) 
8. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤 ) (34) 
9. Bing-Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 球 
蛋白 血 症 ) (36) 
10. Bourneville Syndrome 〈 结 节 性 脑 硬化 
症 ) (39) 
11. Cushing I Syndrome (肾上腺 皮质 功 
能 亢进 症 ) (64) 
12. Cystic Fibrosis Syndrome ( 训 性 纤维 性 
变 ) (67) 
13. Diver Syndrome (潜水 员 ) (75) 


14. Eales Syndrome (视网膜 静脉 周围 炎 ) 
(80) 
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26. 
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32. 


33. 


34. 


. Ehler-Danos Syndrome (全 身 弹力 纤 


维 发 育 异常 ) (82) 
. Fahr-Volhard Syndrome (小 动脉 增生 
性 肾 硬化 ) (88) 
Foix Syndrome (R) (94) 


Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 


这 一 骨 病 ) (106) 
Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
《淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 


Gaucher Syndrome ( 含 脑 苷 脂 网 状 内 
皮 细胞 病 ) (108) 


. Groenblad-Strandberg-Touraine Syn- 


drome (眼底 血管 样 纹 ) (118) 


. Hand-Schuller-Christian Syndrome ( 尿 


崩 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) 022) 


. Hermansky-Pudlak Syndrome (白化 症 


一 血小板 病 ) (127) 
. Herrick Syndrome (镰刀 状 细胞 病 ) 

a27 

. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 肉 

AD (128) 

Hydrostatic Pressure Syndrome (流体 

PHE) (136) 


Jacobsen-Brodwall Syndrome 〈 眼 一 耳 
一 肾 贫血 ) (140) 


. Loeffler Syndrome 〈 嗜 酸性 细胞 性 肺 


炎 ) (163) 


- Lubarsch-Pick Syndrome ( 原 发 性 淀粉 


样 变性 ) (165) 


. Mauriac Syndrome (青年 性 糖尿 病 一 


HER) a72) 


+ Pickwickian Syndrome (肥胖 呼吸 困难 


嗜睡 ) (200) 
Plummer-Vison Syndrome ( 缺 铁 性 吞 
TER) (202) 
Pregnancy Hynpertension Syndrome 
(妊娠 高 血压 ) (206) 
Purtscher Syndrome ( 远 距 离 创伤 性 视 
网 膜 血管 病 ) (208) 


35. Quincke Syndrome ( 耳 源 性 脑 积 水 ) 
(209) 
36. Rendu-Olser-Weber Syndrome (遗传 
性 出 血性 毛细 血管 扩张 症 ) (213) 
37. Schultz Syndrome ( 粒 细胞 缺乏 ) 
(223) 
38. Silverman Syndrome (儿童 待遇 不 良 ) 
(227) 
39. Superior Vena Cava Syndrome (| 
静脉 ) (238) 
40. Terson Syndrome (蛛网 膜 下 腔 出 血 一 
眼底 出 血 ) (244) 
41. Von Hippal-Lindan Syndrome (视网膜 
血管 瘤 病 ) (259) 
42. Waldanstrom Syndrome 〈 巨 球 蛋白 血 
病 ) (263) 
43. Weil Syndrome ( 钩 端 螺旋 体 病 ) 
(267) 
44. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 


染 一 血小板 减少 三 联 症 ) (270) 
(十 一 ) 视网膜 水 肿 
1. Acute Retinal Nacrosis Syndrome (急性 
视网膜 坏死 ) (3) 
2. Banti Syndrome( 门 脉 性 肝 硬化 伴 有 巨 
脾 ) (25) 
3. Cords Syndrome (少年 型 视网膜 血管 
病 ) (61) 


4. Crush Orbital Apex Syndrome ( 挤 压 性 
眶 尖 ) (64) 
5. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 角 
RD “(87) 
6. Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 一 视 网 
膜 梗塞 ) (127) 
7. Pregnancy Hypertension Syndrome ( 妊 
娠 高 血压 ) (206) 
8. Purtscher Syndrome ( 远 距离 创伤 性 视 
网 膜 血管 病 ) (208) 
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9. Terry Syndrome (晶状体 后 纤维 增生 ) 

(243) 
10. Triangie Syndrome (三 角 ) (246) 
11. Vitreous Tug Syndrome (玻璃 体 牵 


引 ) (255) 
(十 二 ) 视网膜 脱离 
1. Acute Retinal Necrosis Syndrome (急性 
视网膜 坏死 ) (3) 
2. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
HÆ) a3) 
3. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 
4. Bloch-Szlzberger Syndrome (色素 失调 ) 
(37) 


5. Carson Syndrome (高 胱 氨 酸 尿 ) (48) 
6. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹力 纤 
维 发 育 异常 ) (82) 
7. Groenblad-Strandberg-Touraine Syn- 
drome (眼底 血管 样 纹 ) (118) 
8. Herrick Syndrome 〈 镰 刀 状 细胞 病 ) 
azn 
9. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉 积 病 I 型 ) 
(133) 
10. Irvine Syndrome (前 玻璃 膜 ) 〈139) 
11. Kimmelstiel- Wilson Syndrome( 糖 尿 病 
ERR) (147) 
12. Krause Syndrome (先天 性 脑 一 眼 发 育 
不 全 ) (152) 
13. Kussmanl-Marie Syndrome (多 发 性 结 
节 性 动脉 炎 ) (153) 
14. Letterer-Siwe Syndrome (组 织 细胞 增 
生 ) (161) 
15. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结缔 组 
织 畸 形 症 ) (167) 
16. Marshall Syndrome (非典 型 性 外 胚层 
发 育 障 碍 ) a7) 
17. Pierre*Robin Syndrome (8—4 F 
EMD (201) 


18. Pregnancy Hypertension Syndrome ( 妊 
娠 高 血压 ) (206) 

19. Purtscher Syndrome ( 远 距 离 创伤 性 视 
网 膜 血管 病 ) (208) 
20. Stickler Syndrome 〈 进 行 性 遗传 性 关 
节 一 眼病 变 ) (235) 
21. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 肪 
BAA) (241) 

22. Terry Syndrome (晶状体 后 纤维 增生 ) 
(243) 

23. Uveal Effusion Syndrome (葡萄 膜 渗 
æ (250) 

24. Vogt-Koyanagi-Harada Syndrome ($j 
萄 膜 一 皮肤 白斑 一 脑膜 脑 炎 ) (256) 

25. Von Hippel-Lindau Syndrome (视网膜 


MEAR) (259) 
26. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 
FIRE HERD (263) 
27. Waldenstrom Syndrome 〈 巨 球 蛋 白 血 
症 ) (263) 
(十 三 ) BA 
1. Degos Syndrome (恶性 获 缩 性 丘疹 病 ) 
(69) 
2. Doyne Syndrome (蜂窝 状 视网膜 变性 ) 
(77) 


3. Drummond Syndrome (RA) (77) 
4. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 一 
HÆ GER) (122) 
5. Klippel-Feil Syndrome (At K HALE 
形 ) (149) 
6. Krause Syndrome 〈 先 天 性 眼 一 脑 发 育 
不 全 ) (152) 
7. Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syndrome 
(视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 指 ) 


(155) 
8. Marchesani Syndrome (球形 晶状体 一 
短 指 畏 形 ) (166) 


MAGE 


9. Ollier Syndrome (4 &tEP ÆR FEED 


(190) 

10. Posthypoxic Eancephalopathy Syn- 
drome 〈 缺 氧 性 脑病 ) (204) 
11. Snapper- Witts Syndrome (231) 


(十 四 ) 视网膜 血管 样 条 纹 


1. Ehler-Danlos Syndrome (全 身 弹 力 纤维 
发 育 异常 ) (82) 
2. Groenblad-Strandberg-Touraine Syn- 
drome (眼底 血管 样 纹 ) (118) 
3. Paget Syndrome 〈 了 畸形 性 骨 外 层 肥 厚 ) 
(194) 


(十 五 ) 视网膜 脂 血 症 
1. Batten-Mayon Syndrome (少年 型 家 族 


HRD (29) 
2. Zieve Syndrome (高 脂 血 症 一 溶血 性 黄 
2 (272) 


(十 六 ) BEG 


. Bonner-Dechaume-Blanc Syndrome ( 视 
神经 网 膜 血 管 瘤 ) (38) 
. Bourneville Syndrome 〈 结 节 性 脑 硬化 ) 
(39) 

Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 角 
ARD (87) 
. Jacobsen-Brodwall Syndrome( 眼 一 耳 一 
BRW (140) 
Mauriac Syndrome 〈 青 年 性 糖尿 病 一 侏 
MERE) 72) 
. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 脉 
妃 动脉 炎 ) (241) 

. Von Hippel-Lindan Syndrome (视网膜 
MERR) (259) 
- Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视网膜 
动脉 瘤 ) (271) 


y 


Å må 
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(十 七 ) 视网膜 发 育 异 常 


1. Aicardi Syndrome (脉络 膜 视网膜 异常 
— BARA RARE BILER (10) 
2. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 一 神经 


EHW a3) 
3. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 = 
fk) (27) 
4. Cat Eye Syndrome (猫眼 ) (48) 
5. Krause Syndrome 〈 眼 一 脑 发 育 不 全 ) 
(152) 
6. Norrie Syndrome (遗传 性 眼球 萎缩 ) 
(188) 
7. Waardenburg Syndrome (35 X HH — 
眼病 一 白 额 发 ) (262) 


CHO 视网膜 静脉 栓塞 
1. Mosse Syndrome( 红 细胞 增多 症 一 肝 硬 


变 ) asn 
2. Nerve Behcet Syndrome 〈 神 经 白 塞 ) 
(185) 


(十 九 ) 视网膜 色素 缺乏 


1. Albinotic Fundus Syndrome (白化 病 ) 
a2) 

2. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失调 ) 
(37) 

3. Chediak-Higashi Syndrome (白细胞 异 
常 白化 病 ) (52) 
4. Cri-du-chat Syndrome (žm) (63) 
5. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 不 


良 ) (248) 
(二 十 ) 视网膜 有 裂孔 
Zellweger Syndrome ( 脑 一 肝 一 肾 ) 
(271) 
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+=, 视 神 经 

19. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 硬化 
ped 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
1. Addison-Biermer Syndrome( 恶 性 贫血 ) 20. Fahr-Volhard Syndrome (小 动脉 增生 
(7) 性 肾 硬化 ) (88) 

2. Adrenal Sympathetic Syndrome ( 肾 上 21. Fanconi Syndrome 〈 胱 氨 酸 沉积 病 ) 
腺 交感 神经 ) (9) (89) 
3. Albright Syndrome (357 HERH HEHE 22. Foix Syndrome (HAR) (94) 
FR) a2) 23. Foster Kennedy Syndrome ( 额 叶 基底 
4. Apert Syndrome (RL AFFA (Rt) VE 部 ) (96) 
形 ) 0 24. Frankl-Hochwart Syndrome ( 眼 一 神 
5. Apert-Crouzon Syndrome (MR RY 经 一 松 果 体 ) (100) 
不 全 ) a8) 25. Frohlich Syndrome ( 视 交 叉 蛛网 膜 炎 ) 
6. Arnold-Chiari Syndrome ( 扁 颅 底 ) (101) 
(19) 26. Garcin Syndrome ( 半 侧 颅 底 ) (106) 
7. Banti Syndrome( 门 脉 性 肝 硬 化 伴 有 巨 27. Gruner-Bertolotti Syndrome (120) 
wW (20) 28. Guillain-Barre Syndrome (急性 感染 性 
8. Bing-Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 球 多 发 性 神经 根 炎 ) (120) 
蛋白 血 症 ) (36) 29. Hand-Schuller-Christian Syndrome ( 尿 
9. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome ( 视 期 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (122) 
神经 网 膜 血 管 瘤 ) (38) 30. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 肉 
10. Bouraeville Syndrome ( 结 节 性 脑 硬化 ) ED (128) 
(39) 31. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 I 
11. Crush Orbital Apex Syndrome( 挤 压 性 型 ) (133) 
BER) (64) 32. Hyperviscosity Syndrome (高 粘 滞 度 ) 
12. Crush Syndrome 〈 挤 压 ) (63) (137) 
13. Cushing I Syndrome (肾上腺 皮质 分 33. Irvine Syndrome (前 玻璃 膜 ) 〈139) 
WE) (64) 34. Jacobsen-Brodwall Syndrome ( 眼 一 耳 
14. Cushing I Syndrome( 桥 脑 小 脑 角 ) 一 肾 贫血 ) (140) 
(66) 35. Kimmelstiel- Wilson Syndrome( 糖 尿 病 
15. Dandy-Walker Syndrome (Ji AI AAR 肾病 ) (147) 
水 ) (68) 36. Koerber-Salus-Elshing Syndrome GE 
16. Degos Syndrome (HERE) MERREM (150) 
(69) 37. Krause Syndrome (先天 性 脑 眼 发 育 不 
17. Dejean Syndrome 〈 眶 底 ) (70) 全 ) (152) 


18. Drummond Syndrome (RA) 
(77) 


38. 


Kussmanl-Marie Syndrome ( 结 节 性 多 
发 性 动脉 炎 ) (153) 


眼 综合 征 


39. 


40. 


41. 


42. 


43. 
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58. 


Leber Syndrome (家 族 性 遗传 性 视 神 


BER) 57) 
Letterer-Siwe Syndrome (组 织 细胞 增 
生 ) (161) 
Maroteaux-Lamy Syndrome ( 粘 多 糖 
沉积 病 Vi 型 ) (170) 
Mosse Syndrome (红细胞 增多 症 一 肝 
硬化 ) (181) 


Mucocutaneous Lymphnode Syndrome 
(皮肤 粘膜 淋巴 结 ) (182) 


. Naegeli Syndrome (黑色 紊 细胞 闭 ) 


(184) 


. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥 ) 


(194) 
Parinaud Syndrome ( 核 上 性 垂直 运动 
麻痹 ) (196) 


. Parkinson Syndrome (REMUS) 


(197) 
Pelizaeus-Merzbacher Syndrome (慢性 
婴儿 脑 硬化 症 ) (198) 
Pickwickian Syndrome (肥胖 呼吸 困难 
3) (200) 
Pregnacy Hypertension Syndrome (j£ 
娠 高 血压 ) (206) 


+ Purtscher Syndrome ( 远 距 离 创伤 性 视 


网 膜 血管 病 ) (208) 
. Pyle Syndriome ( 骨 骨 发 育 不 全 ) 
(208) 
. Quincke Syndrome 〈 耳 源 性 脑 积 水 ) 
(208) 
Rochon-Duvigneaud Syndrome (AE H 
3) (216) 
Romberg Syndrome (t47 tE m Øl W3 
缩 ) (216) 


+ Russell Syndrome (婴儿 消瘦 综合 征 ) 


(219) 


+ Scaphocephaly Syndrome (HIRI) 


(221) 
Silverman I Syndrome (儿童 待遇 不 
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良 ) (227) 

59. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜面 
WERD (236) 
60. Superiov Vena Cava Syndrome (| 
静脉 ) (238) 
61. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 脉 
BAK) (241) 

62. Terson Syndrome (蛛网 膜 下 腔 出 血 一 
眼 出 血 ) (244) 
63. Uveal Effusion Syndrome (葡萄 膜 渗 
漏 ) (244) 


64. Vogt-Koyanagi-Harada Syndrome (fil 
萄 膜 炎 一 皮肤 白斑 一 脑膜 脑 炎 ) 


(256) 
65. Waldenstrom Syndrome 〈 巨 球 蛋白 血 
症 ) (263) 


66. Wegener Syndrome 《肉芽 肿 性 动脉 炎 
ERR K) (266) 
67. Weil Syndrome 〈 钓 端 螺旋 体 病 ) 
(267) 
68. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 
染 一 血小板 减少 ) (270) 
69. Wernicke Syndrome (上 部 出 血性 脑 灰 
质 病 ) (268) 
70. Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视 网 
膜 动静 脉 瘤 ) (271) 


(二 ) 视神经 乳头 炎 


1. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
GDS AD (34) 
2. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失调 ) 
(37) 
3. Brown 一 Marie Syndrome (遗传 性 运动 
失调 ) (41) 
4. Cystic Fibrosis Syndrome GREATER: 
变 ) (67) 

5. Devic Syndrome Cal ZF BMK) 
(73) 


6. Feer Syndrome (CH JLI) (91) 
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7. Franceschetti-Klein Syndrome (FØR 
面部 发 育 障碍 ) (97) 
8. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
9. Guillain-Barre Syndrome (急性 感染 性 
多 发 性 神经 根 炎 ) (120) 
10. Heerfordt Syndrome (Hj 4 Mt #4 BE 
热 ) a24) 
11. Parkinson Syndrome (WRP) 
a97) 
12. Postvaccinial Ocular Syndrome ( 眼 部 
ÆR) (205) 
13. Pterygo Palatine Fossa Syndrome (3 
BA (206) 
14. Romberg Syndrome (347 tE TI fl ØM SE 
缩 ) (216) 
15. Schilder Syndrome (弥漫 性 轴 索 周围 
性 脑 炎 ) (222) 
16. Strachan-Scott Syndrome 〈 核 黄 索 缺 
z) (236) 
17. Terson Syndrome (蛛网 膜 下 腔 出 血 一 
眼底 出 血 ) (244) 
18. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 一 动脉 
炎 一 肾 小 球 肾 炎 ) (266) 
19. Wernicke Syndrome (上 部 出 血性 脑 灰 
质 病 ) ， (268) 


(三 ) MAD 


1. Addisson-Biermer Syndrome (恶性 贫 
血 ) (7) 
2. Albright Syndrome (ERER HELF HE HE 
骨 炎 ) a2) 
3. Alstroem-Olsen Syndrome (先天 性 黑 
BD aa) 
4. Alstrom Syndrome (视网膜 变性 一 糖尿 
HD 4) 
5. Apert Syndrome 〈 尖 头 合并 并 指 畸 形 ) 
a8) 

6. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 = 


体 ) (27) 
7. Batten-Mayou Syndrome (少年 型 家 族 
ERD (29) 
8. Behr I Syndrome (视神经 萎缩 伴 共 济 
尖端 ) (31) 
9. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
葡萄糖 类 内 瘤 7 (34) 
10. Bielschowsky-Jansy Disease (晚期 婴儿 
RENE ER) (35) 
11. Bloth-Sulzberger Syndrome (få % & 
调 ) (35) 
12. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome 
(视神经 网 膜 血 管 瘤 ) (38) 

13. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 
张 ) (38) 
14. Bourneville Syndrome ( 结 节 脑 性 硬 
化 ) (39) 
15. Brown-Marie Syndrome (遗传 性 运动 
失调 ) (41) 
16. Canavan Syndrome 〈 脑 白质 海绵 状 变 
性 ) (46) 


17. Carotid Artery System Ischemia Syn- 
drome ( 颈 动脉 系统 缺 血 ) (47) 
18. Carson Syndrome (高 胱 氨 酸 尿 ) 


(48) 
19. Charcot-Marie-Tooth Syndrome (进行 
性 神经 性 肌 萎缩 症 ) (51) 


20.Chromosome 18 Partial Deletion 
(Long Arm) Syndrome (染色 体 18 部 


分 缺失 长 臂 )) (53) 
21. Congenital Dyslexia Syndrome( 先 天 性 
阅读 障碍 ) (60) 


22. Cri-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ) — (63) 
23. Crush Orbital Apex Syndrome ( 挤 压 
HER) (64) 
24. Cushing N Syndrome ( 视 交叉 ) (66) 
25. Dandy-Walker Syndrome (后 颅 凹 脑 
积 水 ) (68) 


眼 综合 征 
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26. Degos Syndrome (恶性 萎缩 性 丘疹 ) 


(69) 
27. Dejean Syndrome (HEJ) (70) 
28. Diver Syndrome (潜水 员 ) (75) 


29. Drummond Syndrome ( 蓝 尿 布 ) (77) 

30. Empty Sella Syndrome (25 48%) 
(84) 
31. Engelmann Syndrome (8 JLE RHEW 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
32. Espildora-Luque Syndrome ( 黑 瞳 - 偏 
FE) (87) 
33. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒精 中 
毒 ) (92) 
34. Foix Syndrome (HFS) (94) 
35. Foster Kennedy Syndrome ( 额 叶 基底 
(96) 
36. Frohich Syndrome ( 视 交叉 蛛网 膜 炎 ) 
aon 
37. Gaucher Syndrome ( 含 脑 苷 脂 网 状 内 
皮 细 胞 病 ) (108) 
38. Greenfield Syndrome (婴儿 异 色 性 白 
MERKA) (116) 

39. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) 
a17 

40. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 ) 

a18) 
41. Hallervorden-spatz Syndrome (苍白 球 
色 案 变性 ) (121) 
42. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 
一 耳 鹿 一 运动 失调 ) (122) 
43. Hand-Schuller-christian Syndrome (JR 
其 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (122) 
44. Hallenhorst Syndrome (脉络 膜 一 视 网 


BERE azn 
45. Hurler Syndrome (HEMRA I 
型 ) (133) 


46. Incipient Prechiasmgl Optic Nerve 
Compression Syndrome (早期 视 交叉 
前 视神经 压迫 ) (138) 


47. Jacobs Syndrome CBB I ES BE Å) 

(140) 

48. Jacod Syndrome CZO (141) 

49. Kleeblattschudel Syndrome (极度 脑 积 

水 ) (147) 

50. Kussmanl-Marie Syndrome (多 发 性 结 

节 性 动脉 炎 ) (153) 
. Launois Syndrome (垂体 巨大 畸形 ) 

(155) 

52. Laurence - Moon - Barde - Biedil Syn- 

drome 视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 


5 


指 ) (155) 
53. Leber Syndrome (家 族 性 遗传 性 视 神 
grm) a57 
54. Left Side Syndrome Syndrome ( 左 半 
侧 ) (158) 
55. Leigh Syndrome (Ip $ HEIR JE YEW M 
病 ) (159) 
56. Marinesco-Sjogren Syndrome ( 共 济 失 
调 -白内障 - 侏 笃 ? (169) 
57. Maroteaux-Lamy Syndrome Of 4 W 
沉积 病 册 型 ) (170) 
58. Mucoculaneous Lymphnode Syndrome 
(皮肤 粘膜 淋巴 结 ) (182) 

59. Naegeli Syndrome (黑色 素 细胞 冶 ) 
(184) 


60. Niemann-Pick Syndrome (4 W 34 
脂 网 状 内 皮 组 织 增生 症 ) (186) 
. Passow Syndrome (视神经 管 闭合 不 
全 状态 ) (198) 
62. Peter Syndrome (RF) (199) 
63. Posthypoxic Encephalopathy Syn- 
drome ( 缺 氧 性 脑病 ) (204) 
64. Pterygo Palatine Fossa Syndrome (X 
BR) (206) 
65. Pelizaeus-Merzbacher Syndrome (慢性 
要 儿 型 脑 硬化 症 ) (198) 
66. Pulsating Exophthalmos Syndrome 
(搏动 性 眼球 突出 (207) 
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67. Pyle Syndrome (骨髓 发 育 不 全 ) 

(208) 

68. Quincke Syndrome ( 耳 源 性 脑 积 水 ) 
(209) 
. Refusm Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 育 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 
70. Rochon-Duvigneaud Syndrome ( 眶 上 
裂 ) (216) 
+ Russell Syndrome (婴儿 消瘦 ) (219) 
. Sabin-Feldman Syndrome ( 脑 损 害 一 


6: 


$ 


7 
7 


SE 


脉络 膜 视 网 膜 病 ) (220) 
73. Scaphocephaly Syndrome ( 舟 状 头 ) 
(221) 
74. Schilder Syndrome (弥漫 性 轴 索 周围 
性 脑 炎 ) (222) 
75. Simmonds Syndrome (产后 垂体 机 能 
减退 ) (227) 
76. Snapper-Witts Syndrome (231) 
77. Spillan-Scott Syndrome (中 枢 神经 系 
统 营养 缺乏 ) (232) 
78. Steinert Syndrome (萎缩 性 肌 强 直 ) 
(233) 
79. Strachan-Scott Syndrome ( 核 黄 素 缺 
3 (236) 
80. Tay-Sachs Syndrome (H JL Æ MARE 
家 族 性 痴呆 ) (242) 
81. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
一 肾 小 球 肾炎 ) (266) 
82. Weil Syndrome 〈 钩 端 螺 旋 体 病 ) 
(267) 
83. Wrinkly Skin Syndrome (皱纹 皮肤 ) 
7) 
84. Zollinger-Ellison Syndrome (多 质 多 腺 
体 腺 瘤 症 ) (273) 
GB 视盘 畸形 


1. Aicardi Syndrome (脉络 膜 视网膜 异常 
BERRAR- BILER (10) 
2. Chromosome 18 Partial Deletion (Long 


arm) Syndrome (染色 体 18 部 分 缺失 


ED) (53) 
3. Congenital Tited Disc Syndrome (先天 
性 视盘 倾斜 ) (60) 
4. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 
HE PET) (218) 
(五 ) 视神经 缺损 
1. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 三 
体 ) (27) 


2. Cyclopism Syndrome (独眼 畸形 ) (66) 
3. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 细 
BUE) a13) 
4. Lanzieri Syndrome ( 颅 面 畸形 一 侏 侍 一 
腓骨 缺失 ) (154) 
5. Sturge- Weber Syndrome (青光眼 颜面 
MERD (236) 


(六 ) 视神经 发 育 不 良 


1. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 

2. Cri-du-Chat Syndrome ( 猫 叫 ) (63) 

3. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒 精 中 


#) (92) 
4. Meckel Syndrome (ANIE Hi — Z% H — 
多 指 BE) (173) 


5. Reest Syndrome 
6. Waardenburg Syndrome (RHE H #- 
眼病 - 白 额 发 ) (262) 


(七 ) 视 乳 头 玻璃 腊 疣 
Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 耳 


æ a3) 
( 八 ) MALERNE K 

Peter Syndrome ( 眼 一 牙 ) (199) 
( 九 ) 球 后 视神经 炎 


1. Behr I Syndrome (视神经 萎缩 伴 共 济 


眼 综合 征 337 
失调 ) GD RED (271) 
2. Melkersson-Rosenthal Syndrome (面部 
(十 一 ) 视神经 孔 硬 化 
复发 性 水 肿 一 Bell RI- ARRET) TA 
a73) 1. Albers-Schoenberg Syndrome (广泛 性 
3. Stannus Cerebellar Syndrome (stannu 脆性 骨 质 硬化 症 ) an 
小 脑 ) (232) 2. Drummond Syndrome ( 蓝 尿 布 ) (77) 
5. Weil Syndrome ( 钩 端 螺 旋 体 病 ) 
(267) 
(十 ) 杭 神经 孔 扩大 
Wyburn-Mason Syndrome( 脑 视网膜 动 
十 四 、 黄 BE 
ERE) (28) 
(一 ”黄斑 出 血 4. Batten-Mayou Syndrome (先天 性 8 一 
1. Groenblad-Strandberg-Touraine Syn- 脂 蛋 白 缺乏 ) (29) 
drome (眼底 血管 样 纹 ) (118) 5. Behr I Syndrome (成 人 黄斑 视网膜 变 
2. Hand-Schuller-Christian Syndrome (JR 性 ) (32) 
期 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (122) 6. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹力 纤 
四 维 发 育 异常 ) (82) 
OD MA 7.Fanconi 1 Syndrome (家 族 性 青年 性 
1. Davis Syndrome (眼色 素 膜 炎 一 类 风湿 HER) (89) 
关节 炎 ) (69) 8. Greenfield Syndrome (婴儿 异 色 性 白质 
2. Farber Syndrome ( 播 散 性 脂肪 肉芽 肿 ) 营养 不 良 ) a16) 
(90) 9. Groenblad-Strandberg-Touraine Syn- 
3. Purtscher Syndrome ( 远 距 离 创伤 性 视 drome (眼底 血管 样 纹 ) a18) 
网 膜 血管 病 ) (208) 10. Grunertis Syndrome ( 锥 体 功能 不 良 ) 
4. Vitreous Tug Syndrome (玻璃 体 牵引 ) a19 
(255) 11. Irvine Syndrome (前 玻璃 膜 ) (139) 
5. Weil Syndrome ( 钩 端 螺旋 体 病 ) 12. Jacobsen-Brodwall Syndrome (fil —H 
(267) 一 肾 贫血 ) 140) 
13. Junius-Kuhut Syndrome (老年 性 黄斑 
盘 状 变性 ) (143) 


1. Amalric Syndrome ( 斧 哑 一 视网膜 变 


性 ) av 
2. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 


3. Bassen-Kornzweig Syndrome (青年 型 


14. Peter Syndrome ( 眼 一 牙 ) (199) 
15. Steinert Syndrome (萎缩 性 肌 强 直 ) 


(233) 
16. Terry Syndrome (晶状体 后 纤维 增 
生 ) (244) 
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17. Wagner Syndrome (åt fb il 
网 膜 变性 一 胆 裂 ) (263) 


(四 ) 黄斑 中 心中 光 反 射 消失 


Pelizaeus-Merzbacher Syndrome (慢性 婴 
儿 型 脑 硬化 症 ) (198) 


(五 ) 先天 性 黄斑 缺损 


1. Aland Syndrome 〈 毯 层 视网膜 变性 ) 
a0) 


2. Sorsby I Syndrome (遗传 性 黄斑 缺 
损 ) (231) 


(六 ) 黄斑 樱桃 红 
1. Farber Syndrome 〈 播 散 性 脂肪 肉芽 肿 ) 


十 五 、 眼 


— KR | 
- Barnard-Scholz Syndrome (RAURI | 
视网膜 色素 变性 ) (26 } 

. Barre-Lieou Syndrome (BUR | 

(26) | 

. Besnier - Boeck - Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤) (34) 

. Bielschowsky - Lutz - Cogan Syndrome 

(前 核 间 性 眼 肌 麻痹 ) (35) 

Bing-Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 球 

蛋白 血 症 ) (36) 

Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 

张 ) (38) 

Brown-Marie Syndrome (遗传 性 运动 

失调 ) «UD 

Charcot-Marie-Tooth Syndrome (进行 

HEN ELSE 6D 

. Cockayne Syndrome (kR — 31 FI HE 2 
HÅ) (56) 


yY 


w 


A 


g 


p 


a 


e 


(90) 

2. Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 一 视 网 
膜 梗塞 ) 27) 
3. Niemann-Pick Syndrome (4 fløt ik 
网 状 内 皮 组 织 增生 症 ) (186) 
4. Tay-Sachs Syndrome (88 LÆL REER 
KERR) (242) 


(七 ) 黄斑 部 囊 样 变性 


1. Hamman-Rich Syndrome ( 特 发 性 肺 纤 
维 化 ) (122) 
2. Irvine Syndrome (前 玻璃 膜 ) 139) 


肌 


10. Cogan I Syndrome (先天 性 眼球 运 
动 障碍 (57) 
11. Cushing I Syndrome 〈 桥 脑 小 脑 角 ) 
(66) 
12. Dejean Syndrome 〈 眶 底 ) (70) 
13. Dejerine-Sottas Syndrome (遗传 性 肌 
FRE) (71) 
14. Devic Syndrome (视神经 消 髓 炎 ) 
(73) 
15. Engelmann Syndrome (H JLE AHEHE 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
16. Erb-Goldflam Syndrome (重症 肌 无 力 
症 ) (86) 
17. Foster Kennedy Syndrome (人 额 叶 基 底 
部 ) (96) 
18. Foville Syndrome ( 偏 视 协调 麻痹 ) 
(96) 
19. Franceschetti-Klein Syndrome (F ff 
骨 面 部 发 育 障 碍 ) (97) 
20. Friedreich Ataxia Syndrome (4f fil/| 


MIRAGE 


339 


2: 
2 


2: 


2 


2 


2 


2 
2i 


2 


3( 


3. 
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2. 


3. 


2 


5. 


6. 


7. 
. Johnson Syndrome ( 眼 直 肌 假 性 麻痹 ) 


& 


9. 


0. 


8 


3. 


4. 


& 


6. 


Ed 


& 


2 


脑 性 共 济 失调 ) (101) 
Garcin Syndrome ( 半 侧 颅 底 ) (106) 
Guilalain-Barre Syndrome (急性 感染 


多 发 神 根 炎 ) (93) 
Hand-Schuller-Christian Syndrome 
( 尿 骨 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) (128) 


Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 肉 


瘤 ) (128) 
Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 一 视 网 
BUER) a27) 
Hyper viscosity Syndrome GK BE) 

(140) 
Jacod Syndrome ( 岩 蝶 交 叉 ) (142) 


(142) 
Kilon-Nevin Syndrome ( 眼 外 肌 营 养 
障碍 性 ) (146) 


Kimmelstiel-Wilson Syndrome (糖尿 
病 肾病 ) (147) 


«Klippl-Feil Syndrome (先天 性 颈 短 畸 


形 ) (149) 


,Kussmanl-Marie Syndrome ( 结 节 性 多 


发 性 动脉 炎 ) (153) 
Lubarsch-Pick Syndrome ( 原 发 性 淀 
粉 样 变性 ) (165) 
Melkersson-Rosenthal Syndrome (i 
部 复发 性 水 肿 一 Bell JE — BEE) 
(173) 


Millard-Gubler Syndrome (外 展 神经 


一 面神经 麻痹 一 交叉 性 偏瘫 ) (177) 
Nielsen Syndrome (疲惫 精神 病 ) 
(186) 


+ Murphy — Drachman Syndrome (吞咽 


FRE BAG FE MUÆHER 
(183) 


. Ollier Syndrome (多 发 性 内 生 软 骨 瘤 ) 


(190) 


. Opthalomoplegic-Migraine Syndrome 


( 眼 肌 麻 痹 偏 头 痛 ) (193) 


40. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥厚 ) 
(194) 
Passow Syndrome (视神经 管 闭合 不 
全 状态 ) (198) 
Posthypoxia Encephalopathy Syn- 
drome 〈 缺 氧 性 脑病 ) (204) 
Postvaccinial Ocular Syndrome (根部 
4) (205) 
Raymond-Cestan Syndrome ( 桥 脑 ) 
(209) 
Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 盲 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 
Rochon-Duvigneaud Syndrome ( 眶 上 
ET) (216) 
Schilder Syndrome (弥漫 性 轴 索 周围 
性 脑 炎 ) (222) 
Shy-Gonatas Syndrome (ARUH — FILA 
营养 不 良 ) (225) 
Sturge-Weber Syndrome ( 青 面 眼 颜面 
血管 瘤 ) (236) 


41. 


42. 


43. 


44. 


45. 


46. 


47. 


48. 


49. 


50. Terson Syndrome (蛛网 膜 下 腔 出 血 
一 眼底 出 血 ) (244) 
51. Thomsen Syndrome (先天 性 肌 强 直 ) 
(245) 

52. Weber Syndrome (交叉 性 动 眼神 经 麻 
5 (265) 
53. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 


BEER BERE) (266) 
Wernicke Syndrome (H #6 tH fn PE Ià 
灰质 病 ) (266) 
Wildervanck Syndrome 〈 颈 一 眼 一 听 
神经 ) (269) 
Wilson Syndrome 〈 肝 豆 状 核 变性 ) 
(269) 
Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视 网 
膜 动静 脉 瘤 ) (271) 


(二 ) 眼 肌 不 平衡 
1. A-V Syndrome (A 一 V 型 斜视 ) 


54. 


55. 


56. 


57. 


(22) 
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2. Congenital Dyslexia Syndrome (先天 性 
阅读 障碍 ) (60) 
3. Nelson Syndrome 〈 反 馈 性 垂体 腺 瘤 ) 
(184) 
4.Swan I Syndrome (先天 性 内 紫 缆 皮 
一 下 斜 肌 功 能 不 足 ) (239) 
5. Von Econome Syndrome (昏睡 性 脑 炎 ) 
(258) 
(三 ) 斜视 
1. Aberfeld Syndrome (先天 性 瞪 列 狭小 
合并 全 身 性 肌 病 ) (1) 
2. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) 
(23) 
3. Axenfeld-Schurenberg Syndrome (先天 
性 周期 性 动 眼神 经 麻 疗 ) (24) 
4. Barnard-Scholz Syndrome( 眼 肌 麻痹 一 
视网膜 色素 变性 ) (26) 
5. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 B 
一 脂 蛋 白 缺乏 ) (28) 
6. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ) (37) 
7. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome ($ 
神经 网 膜 血管 瘤 ) (38) 
8. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 
张 ) (38) 
9. Carpenter Syndrome( 尖 头 多 并 指 (AE 
ME) (47) 
10. Carson Syndrome (高 胱 氨 酸 尿 ) 
(48) 
11. Chromosome = X Syndrome (= X 染 
色 体 ) (53) 
12. Chromosome 18 Cycle Syndrome 
(18 一 环 染色 体 ) (53) 
13. Chromosome 13q- Partial Deletion 
(long Arm) Syndrome (染色 体 13q- 部 
分 缺失 (KP (54) 
14. Chromosome 18 Partial Deletion 
(Short Arm) Syndrome (染色 体 18 


GE) 部 分 缺失 ) (54) 
15.Chromosome 18 Partial Deletion 
(Long Arm) Syndrome (染色 体 18 部 
FRK GER) (53) 
16. Chromosome 3/B Translocation Syn- 
drome (染色 体 3/B 易 位 ) (55) 
17. Claude Syndrome ( 红 核 下 部 损害 ) 
(55) 
18. Coffin Syndrome (JAR HE k) 
(57) 
19. Cohen Syndrome (肥胖 一 脑 一 眼 一 骨 
骼 异常 ) (59) 
20. Cir-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ) (63) 
21. Curtius Syndrome (ERRAR A- 
REE) (64) 
22. Dandy-Walker Syndrome (JG # IM fø 
积 水 ) (68) 
23. De Myer' s Syndrome (面部 正中 裂 ) 
(72) 
24. Drummond Syndrome ( 蓝 尿布 ) (77) 
25. Duane I 型 Syndrome (79) 
26. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒精 中 
毒 ) (92) 
27. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 
胚层 发 育 不 良 ) (83) 
28. Forssman Syndrome (Forssman 颈 动 
BD (95) 
29. Foville Syndrome( 偏 视 协 调 麻 痹 ) 
(96) 
30. Franceschetti-Klein Syndrome CF ft 
FEDA) (97) 
. Freeman-Sheldon Syndrome ( 颅 一 腕 
一 瞪 板 营养 不 良 ) (100) 
32. Garcin Syndrome CEMA) (106) 
33. Gasperini Syndrome ( 脑 桥 被 盖 ) 


w 


(108) 
34. Gaucher Syndrome ( 含 脑 苷 脂 网 状 内 
皮 细胞 病 ) (108) 


35. General Extraocular Muscle Fibrosis 


3! 


3 


38. 


39. 


4 


4 


4 


43. 


4 


4 


4 


4 


4 


4! 


5 


5 


5 


5 
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6. 


T. 


S 


8 


È 


& 


3 


7. 


8. 


Syndrome ( 眼 外 肌 广 泛 纤维 化 
(110) 
Godtfredsen Syndrome (海绵 窦 - 鼻 咽 
部 肿瘤 ) (111) 
Goltz Syndrome (局 灶 性 皮肤 发 育 不 
良 ) (113) 
Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
LE) 13) 
Gradenigo Syndrome (AHR) 
14) 


. Greenfield Syndrome (48 JLA få tt 


质 党 养 不 良 ) G16) 


. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 ) 


18) 


. Hermansky-Pudlak Syndrome (白化 


病 -血小板 病 ) azn 
Kaufman Syndrome (精神 发 育 不 全 
小 角膜 一 小 头 ) (146) 


. Kleeblattschadel Syndrome (极度 脑 积 


水 ) (147) 
. Klinefelter Syndrome (GK HÆ JLUÆ 
育 不 全 ) (148) 
. Klippel-Feil Syndrome (先天 性 短 颈 畸 
形 ) (149) 
Koho-Romato Syndrome ( 眼 瞪 四 联 
征 ) (151) 
Krause Syndrome( 脑 - 眼 发 育 不 全 ) 
(152) 
Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syn- 


9. 


0. 


8 


& 


drome 〈 视 网 膜 色 素 变性 -肥胖 -多 指 ) 
(155) 

Leri Syndrome 〈 烛 泪 样 骨 质 增生 症 ) 
(160) 


. Marcus-Gunn Syndrome (F fi — 


目 ) (167) 


. Marinesco- Sjogren Syndrome ( 共 济 


失调 -白内障 -侏儒 ) (169) 


. Marshall Syndrome (非典 型 性 外 胚层 


发 育 障碍 ) Q7D 


54. Martin-Albright Syndrome ( 假 性 甲状 
旁 腺 功能 减退 ) (171) 
55. Millard-Gubler Syndrome (外 展 神经 
一 面神经 麻痹 一 交叉 性 偏瘫 ) (177) 
56. Mobius Syndrome (先天 性 双 侧面 神 
经 麻痹 ) (178) 

57. Morning Glory Syndrome ( 牵 牛 花 ) 
(180) 

58. Naegeli Syndrome (黑色 素 细胞 痣 ) 
(184) 
59. Nonne-Milroy-Meige Syndrome (慢性 
遗传 性 下 肢 淋巴 性 水 肿 ) (187) 
60. Papillon-Leage-Psaume Syndrome (I 
腔 - 指 -颜面 ) (195) 


61. Pierre Robin Syndrome (ØB —3 F 
垂 一 小 颁 ) (201) 
62. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 
损害 白内障 ! 型 ) (218) 
63. Sabin-Feldman Syndrome ( 脑 损害 一 
脉络 膜 视网膜 病 ) (220) 

64. Sandifer Syndrome (裂孔 疝 一 斜 颈 ) 
(221) 


65. Sjogren-Larsson Syndrome (痉挛 性 竣 
疾 一 智力 发 育 不 全 一 鱼鳞 瘤 ) 〈228) 
66. Strabismus Fixus (固定 性 斜视 ) 


(235) 
67. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜面 
WERD (236) 


68. Swan I Syndrome (345 Z tE py MH 
一 下 斜 肌 功能 不 足 ) (239) 
69. Tay-Sachs Syndrome (38 LJ MARTE 
家 族 性 痴呆 ) (242) 
70. Tolosa-Hunt Syndrome (疼痛 性 眼 肌 
麻痹 ) (245) 
71. Tuomaala-Hapanen Syndrome (248) 
72. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 
不 全 ) (248) 
73. V Type Syndrome (V 型 综合 征 ) 
(252) 
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74. Van Bogaert-Hozary Syndrome (di 

一 骨 质 溶解 一 面 发 育 不 全 ) (252 | 

75. Von Economo Syndrome (昏睡 性 脑 | 

炎 ) (258) 

76. Waardenburg Syndrome GER HH 

一 眼病 一 白 额 发 ) (262) 
. Wolf Syndrome (染色 体 4 部 分 缺失 

(270) 


(四 ) 弱视 


1. Curtius Syndrome (外 胚层 发 育 不 良 一 
REE) (64) 
2. Darier-White Syndrome 〈 毛 囊 角 化 不 
良 ) (68) 
3. Francois Syndrome( 鸟 样 头 白内障 ) 
(98) 
4. Jacobs Syndrome (H I $ BAJE: K) 
(140) 
5. Jacobsen-Brodwall Syndrome ( 眼 一 耳 
一 肾 贫血 ) (140) 
6. Koho-Romato Syndrome( 眼 瞪 四 联 征 ) 
(151) 
7. Marshall Syndrome (非典 型 性 外 胚层 
发 育 障 碍 ) am) 
8. Morning Glorg Syndrome (28426) 
(180) 
9. Oculoeutaneous Albintic 〈 眼 皮肤 白化 
病 ) (52) 
10. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 
损害 白内障 1 型 ) (218) 
11. Scott Syndrome〔 核 黄 罕 缺乏 ) 
(236) (140) 
12. Waardenburg Syndrome (57 HiH 
一 眼病 一 白 额 发 ) (262) 


(五 ) 复 视 


1. Brown Syndrome (#08) UD 
2. Claude Syndrome 〈 红 核 下 部 损害 ) 
(55) 


3. Cranio-Cervical Syndrome (3% — 30) 


(62) 
4. Cushing I Syndrome ( 桥 脑 小 脑 角 ) 
(66) 
5. Degos Syndrome (皮肤 恶性 萎缩 性 丘 
=) (69) 
6. Dejean Syndrome (HEJ) (70) 
7. Diver Syndrome (潜水 员 ) (75) 
8. Engelmann Syndrome (38 JLE £ HETE 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
9. Farmer-Mustian Syndrome (前 庭 小 脑 
性 共 济 失调 ) (91) 
10. Foville Syndrome 偏 视 协调 麻痹 ) 
(96) 
11. Garcip Syndrome CERAR) (106) 


12. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
13. Gelineaus Syndrome (Å ft BED 
(110) 
14. Gerlier Syndrome 《麻痹 性 眩 举 ) 
(110) 
15. Godtfredsen Syndrome (海绵 窦 - 鼻 咽 
部 肿瘤) (111) 
16. Gradenigro Syndrome (WAHR) 
a14) 
17. Graefe Syndrome (进行 性 营养 不 良性 
眼 肌 麻痹 ) (115) 
18. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) 
(117) 
19. Gruner-Berttolotti Syndrome (120) 
20. Hartnup Syndrome (ift fr — /h Bii tE 
运动 失调 一 肾 性 氨基 酸 尿 ) (124) 
21. Kiloh-Nevin Syndrome ( 眼 外 肌 营 养 
障碍 性 ) (146) 
22. Meniere Syndrome (迷路 积 水 ) 
3 174) 
23. Milland-Gubler (外 展 神经 一 面神经 
麻痹 一 交叉 性 偏瘫) arn 


EG 
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24. Nielsen Syndrome (疲惫 精神 病 ) 
(186) | 
25. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥 厚 》 
(194) 
26. Parinaud Syndrome ( 核 上 性 垂直 运动 
麻痹 ) (196) 
27. Parkinson Syndrome ( 震 业 麻痹 ) 
(197) 
28. Quinkce Syndrome ( 耳 源 性 脑 积 水 ) 
(209) 


(一 ) 忆 光 不 正 


.Aberfeld Syndrome (Je K tE R Rh 
合并 全 身 肌 病 ) ”GD 
Achard Syndrome (Marfan 综合 征 变异 
型 ) (2) 
Aland Syndrome ( 毯 层 视网膜 变性 ) 
ao 
.Albinotic Fundus (白化 病 ) (12) 
. Carson Syndrome (MEÆMRER) (48) 
. Chromosome 18 Partial Deletion (Long 
Arm) Syndrome (染色 体 18 部 分 缺失 
MP) (53) 
.Cohen Syndrome 〈 肥 胖 一 脑 一 眼 一 骨 
骼 异常 ) (59) 
. Congenital Tited Disc Syndrome (先天 
性 视盘 倾斜 ) (60) 
. Cri-du-Chat Syndrome ( 猫 叫 ) — (63) 
10. De Lange Syndrome (先天 性 骨 肥 大 
一 大 脑 ) o 
11. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 
12. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
13. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒精 中 
毒 ) (92) 


y 


y 


e 


a 


p 


s 


g 


p 


29. Reimann Syndrome (高 粘 稠度 ) 


(211) 

30. Rochon-Duvigneaud Syndrome ( 眶 上 
ED (216) 
31. Subelavian Steal Syndrome (锁骨 下 动 
脉 偷 漏 ) (237) 
32. Von Economo Syndrome (Bf PE Bi 
炎 ) (258) 
33. Wallenberg Syndrome (小脑 后 动脉 阻 
塞 ) (265) 


光 5 调节 


14. Francoi Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 
(98) 
15. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
TD (105) 
16. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) 
(117) 
17. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 ) 
(118) 
. Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 
性 后 角膜 圆锥 (123) 
19. Kartagener Syndrome ($ iti Ak Rå 51 
合并 白内障 ) (145) 
20. Marchesani Syndrome (球形 晶体 一 短 
FRE) (166) 
. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结 缔 
组 织 ) (167) 
. Marshall Syndrome (非典 型 外 胚层 发 
育 不 全 ) a71) 
23. Matsoukas Syndrome ( 眼 一 脑 一 关节 
一 骨骼 ) (172) 
24. Meyer-Schwicherath Syndrome (小 眼 
球 ) (175) 
25. Pierre Robin Syndrome (ØR—3 F 
ETN (201) 
26. Peter Syndrome ( 眼 一 牙 ) (199) 


1 


名 


2 


2: 


N 
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S 


. Rubinstein-Taybi Syndrome ( 宽 拇 指 


ARAE (218) 
28. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 
不 良 白内障 ) (226) 
29. Stickler Syndrome (进行 性 遗传 性 关 
节 一 眼病 变 ) (235) 
30. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜面 
WERD (236) 


31. Tuomaala-Haapanen Syndrome (248) 
32. Van Bogaert-Hozary Syndrome (fk 

一 骨 质 溶解 一 面部 发 育 不 全 ) (252) 
33. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 


网 膜 变 性 一 得 裂 ) (263) 
34. Wrinkly Skin Syndrome (和 皱 状 皮肤 ) 
(271) 
(二 ) BØE 
1. Adie Syndrome (强直 性 瞳孔 紧张 症 ) 
(6) 
2. Benedikt Syndrome ( 红 核 ) (32) 
3. Blatt Syndrome ( 颅 一 眶 一 眼球 神经 管 
闭合 不 全 ) (36) 
4. Congenital Dyslexia Syndrome (先天 性 
阅读 障碍 ) (60) 


5. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 
6. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 


化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
7. Holmes Syndrome ( 视 定向 障碍 ) 
(129) 
十 七 、 眼 
(—) RERE 


Acute Retinal Necrosis Syndrome (急性 
视网膜 坏死 ) (3) 


8. Koerber-Salus-Elshing Syndrome (退缩 


HERREN (150) 
9. Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 运 
动 失调 ) (169) 
10. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结缔 
组 织 畸 形 症 ) (167) 
11. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 ) (215) 
12. Stickler Syndrome (进行 性 遗传 性 关 
节 一 眼病 变 ) (235) 
13. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 
不 良 ) (248) 
(三 ) MARK 
1. Benedist Syndrome( 红 核 ) (32) 
2. Congenital Dyslexia Syndrome (先天 性 
阅读 障碍 ) (60) 


3. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 

4. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 

化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
5. Graves Syndrome (内 分 泌 性 突 眼 ) 

(115) 

6. Koerber-Salus-Elschnig Syndrome ( 退 


HAYEZ AED a50) 

7. Parinaud Syndrome (i + tE $ H2 3) 

麻痹 ) (196) 
眶 


(O) 眼眶 周转 水肿、 出 血 


1. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
《获得 性 免疫 缺陷 > (2) 


2. Caffey Syndrome (H JLA KJÆRE) 
(45) 


眼 综合 征 


3. Hydrostatic Pressure Syndrome (流体 


静 力 压 ) o 
4. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 
染 一 血小板 减少 三 联 ) (270) 
(=) MELK 
1. Aarskog-Scott Syndrome ( 面 一 指 一 生 
殖 器 ) (09) 
2. Albers-Schoenbery Syndrome (广泛 性 
脆性 骨 质 硬化 症 ) an 
3. Apert Syndrome (RAAH (BE) 
BE) a8) 
4. Apert-Crouzon Syndrome (MHEARA 
不 全 ) (19) 
5. Bartholin-Patau Syndrome (13 一 15 三 
体 ) (27) 
6. Blatt Syndrome( 颇 一 眶 一 眼球 神经 管 
闭合 不 全 ) (36) 
7. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 
张 ) (38) 
8. Carpenter Syndrome ( 尖 头 多 并 指 (BE) 
畸形 ) (47) 
9. Cat Eye Syndrome (猫眼 ) (48) 
10. Chromosome = X Syndrome (= X åt 
色 体 ) (53) 


1 


.Chromosome 13q- Partial Deletion 
(long Arm) Syndrome (染色 体 13q- 部 
AR GE) (54) 
12. Chromosome 18 Partial Deletion (long 

Arm) Syndrome (染色 体 18 部 分 缺失 

HD) (53) 
13.Chromosome 18 Partial Deletion 
(short Arm) Syndrome (染色 体 18( 短 


ID 部 分 缺失 ) (54) 
14. Coffin-Lowry Syndrome (57) 
15. Conradi Syndrome (REKER 

全 ) (61) 


16. Cri-du-chat Syndrome (3m4) (63) 
17. Curtius Syndrome (外 胚层 发 育 不 良 
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REE) (64) 
18. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 
大 一 大 脑 ) (72) 

19. De Myer Syndrome (HRE 428) 
(72) 
20. Di Saia Syndrome (胎儿 某 丙 酮 香 豆 
素 ) (74) 


21. Donohue Syndrome (EØS) — (75) 
22. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 性 弹力 
纤维 发 展 异常 ) (82) 
23. Elsahy-Waters Syndrome ( 鳃 骨骼 生 
MED (84) 
24. Engelmann Syndrome (H LÅ 4 HER 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
25. Freeman- Sheldon Syndrome (føl 
一 脸 板 营养 不 良 ) a00) 
26. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
让 一 骨 病 ) O 105 
27. Gorlin-Chaudhry-Moss Syndrome 
113) 
28. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
GE) a13) 
29. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 ) 
a18) 
. Gruber Syndrome (py A BEH tE NAA 
ARR) a19) 
.Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 
性 后 角 圆 锥 ) (123) 
32. Iris Dysplasia - Hypertelorism - Psy- 
chomotor Retardation Syndrome (虹膜 
发 育 不 良 一 双眼 距 增 宽 一 精神 运动 迟 


3! 


要 


3 


钝 ) (139) 
33. Klein Syndrome (虹膜 一 皮肤 一 听觉 
发 育 障碍 ) (148) 
34. Klinefelter Syndrome (先天 性 睾丸 发 
育 不 全 ) (148) 
35. Kohn-Romata Syndrome ( 眼 瞪 四 联 
征 ) as) 


36. Leopard Syndrome ($43) (160) 


47. Sjogren-Larsson Syndrome (HEREHERE 
痪 一 智力 发 育 不 全 一 鱼鳞 癣 ) (228) 
48. Sotos Syndrome ( 巨 脑 ) (231) 
49. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 
不 全 ) (248) 
50. Van Bogaert-Hozary Syndrome (Adi 
一 骨 质 溶解 一 面 发 育 不 全 》 (252) 
51. Waardenburg Syndrome (先天 性 耳 茵 


一 眼病 一 白 额 发 ) (262) 
52. Walker-Clodius Syndrome 〈 虾 钳 样 畸 
-PERME (264) 
53. Wolf Syndrome (染色 体 4 部 分 缺失 ) 
(270) 
54. Zellweger Syndrome ( 脑 一 肝 一 肾 ) 
(271) 
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37. Little Syndrome (指甲 一 通 骨 ) (四 ) 浅 眼眶 
(162) 
38. Marie-Sainton Syndrome (锁骨 颅骨 1. Apert Syndrome 〈( 尖 头 合并 并 指 〈 趾 》 
发 育 不 全 ) (169) BE) a8) 
39. Mcfarland Syndrome 72) 2. Apert-Crouzon Syndrome ( 颅 面 骨 发 育 
40. Meyer-Schwickerath Syndrome (小 眼 不 全 ) a9) 
球 ) (175) 3. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥 厚 ) 
41. Noonan Syndrome ( 假 性 Turner) (194) 
(188) 4. Scaphocephaly Syndrome (JHR) 
42. Potter Syndrome ( 双 侧 性 肾 发 育 不 (221) 
全 ) (205) 
43. Pyle Syndrome HÆRER | P MERA 
(208) | 1. Acute Retinal Necrosis Syndrome (få 
44. Renofacial Syndrome (肾脏 一 面部 ) 性 视网膜 坏死 ) (3) 
(213) 2. Barre-Lieou Syndrome (Bi fi) 

45. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 (26) 
损害 白内障 1 型) (218) 3. Caffey Syndrome (婴儿 骨 皮 质 肥厚 ) 
46. Shy-Gonatas Syndrome (RI — AL Å (45) 

营养 不 良 ) (225) 4. Costen Syndrome ( 矣 下 颌 关节 ) (61) 


5. Horton I Syndrome (血管 性 偏 头痛 ) 
(132) 


(六 ) REWE 


Swan I Syndrome (先天 性 内 紫 球 皮 一 
下 斜 肌 功 能 不 足 ) (239) 


(七 ) BE 


1. Albright Syndrome (先天 性 夺 性 纤维 
性 骨 炎 ) a2) 

2. Apert ( 尖 头 合并 并 指 〈 趾 》 WHE) 
(18) 
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TAs 眼 球 
行 性 神经 性 肌 萎 缩 症 ) (51) 
(— BARN 19. Chediak-Higashi Syndrome (白细胞 异 
1. Albers-Schoenberg Syndrome (广泛 性 常 白化 病 ) (132) 
脆性 骨 质 硬化 症 ) an 20. Chromosome 18 Partial Deletion 
2. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 (Long Arm) Syndrome (染色 体 18 
HW a3) (KEPD 部 分 缺失 ) (53) 
3. Arnold-Chiari Syndrome (Jå ÆRE 21. Chromosome 18 Partal Deletion (short 
(20) Arm) Syndrome (染色 体 18 W) 部 
4. Babinski-Nageotte Syndrome (JÉ fil Bk 分 缺失 ) (54) 
RD (24) 22. Coffin Syndrome (HAARE kR 
5. Bailey Syndrome〈 小 脑 归 部 发 育 不 全 ) (57) 
(25) 23. Congenital Dyslexia Syndrome( 先 天 性 
6. Barnard-Scholz Syndrome (i LÆR M- 阅读 障碍 ) (60) 
视网膜 色素 变性 ) (26) 24. Costen Syndrome GFA) 
7. Barre-Lieou Syndrome ( 颈 部 按 伤 ) (61) 
(26) 25. Cranio-Cervical Syndrome ( 头 部 外 伤 ) 
8. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 B (62) 
一 脂 蛋白 缺乏 ) (28) 26. Curtius Syndrome( 外 胚层 发 育 不 良 一 
9. Behr I Syndrome (视神经 获 缩 伴 共 济 RFE) (68) 
失调 ) (31) 27. Cushing I Syndrome 〈( 桥 脑 小 脑 角 ) 
10. Bielschowsky-Lutz-Cogan Syndrome (66) 
(前 核 间 性 眼 肌 麻 痹 ) (35) 28. Darier-White Syndrome ( 毛 履 角 化 不 
11. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 良 ) (68) 
调 ) (37) 29. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 
12. Bonnet-Dechaumme-Blanc Syndrome 大 一 大 脑 ) (72) 
CARE BE E) (38) 30. Dejerine-Sottas Syndrome (遗传 性 肌 
13. Bonnier Syndrome (外 侧 前 庭 核 ) AE) (71) 
(39) 31. Dejerine-Thomas Syndrome ( 桥 脑 橄榄 
14. Brown-Marie Syndrome (遗传 性 运动 小 脑 萎 缩 ) (71) 
失调 ) «AD 32. Devic Syndrome CH ZH Å) 
15. Brown-Sequard Syndrome (Af Bk M (73) 
损害 ) (42) ，33. Diver Syndrome (潜水 员 ) (75) 
16. Cestan-Chenais Syndrome ( 舌 咽 一 迷 34. Drummond Syndrome (WRH) 
走 一 副 神经 ) (49) (77) 
17. Charcot I Syndrome (50) 35. Elsahy-Waters Syndrome (a8 Fl fi Jå 
18. Charcot-Marie-Tooth Syndrome ( 进 器 ) (84) 
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36. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 
角质 瘤 ) (87) 
. Fanconi-Turler Syndrome ( 共 济 失调 
HERD (90) 
38. Forssman Syndrome (Forssman 颈 动 
脉 ) (95) 
39. Foville Syndrome ( 偏 视 协 调 麻痹 ) 
(96) 
40. Foville- Wilson Syndrome ( 单 侧 眼球 震 
"o (97) 
41. Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 
面部 发 育 障碍 ) (97) 
42. Francois Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 ) 
(98) 
43. Frankl-Hochwart Syndrome ( 眼 一 神 
经 一 松 果 体 ) (100) 
44. Friedreich Ataxia Syndrome (VF BØ/N 
脑 性 共 济 失调 ) a01) 
45. Fryns Syndrome (102) 
46. Gasperini Syndrome ( 脑 桥 被 盖 ) 
(108) 
47. Goldenhar Syndrome 〈 眼 一 耳 一 脊椎 
发 育 异常 ) an 
48. Gorlin-Chaudhry-Moss Syndrome 
(13) 
49. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
ELEY (113) 
50. Greenfield Syndrome (H JLA ® HEH 
质 营养 不 良 ) a16) 
51. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 
an 
52. Gruner-Bertolotti Syndrome — (120) 
53. Grunertis Syndrome 〈 锥 体 功能 不 良 ) 


3 


=] 


& 


(120) 
54. Hallervorden-Spatz Syndrome (苍白 球 
色素 变性 ) a21) 


55. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 
HR- ARME (122) 
56. Hartnup Syndrome ( 粮 皮 病 一 小 脑 性 


运动 失调 一 肾 性 氨基 酸 尿 ) (124) 


. Hennebert Syndrome (梅毒 性 一 耳 源 


HERRED (126) 


. Hermansky-Pudlak Syndrome (白化 病 


一 血小板 病 ) azn 


. Hunt Syndrome 〈 膝 状 神经 节 ) 


(132) 


. Kinsbourine Syndrome ( 眼 肌 阵 挛 一 多 


REMER) (147) 


. Klippel-Feil Syndrome (先天 性 短 颈 畸 


形 ) (149) 


. Koerber-Salus-Elschnig Syndrome GE 


ERR) (150) 


. Kohn-Romato Syndrome ( 眼 瞪 四 联 


征 ) as) 


+ Laurence - Moon - Bardet - Biedi Syn- 


drome (视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 
指 ) (155) 


. Lenoble-Aubineau Syndrome (眼球 震 


MR LENE) 59) 


. Lermoyez Syndrome (Hat — H n$ — f% 


#) (161) 


. Letterer-Siwe Syndrome 〈 组 织 细胞 增 


多 ) (161) 


. Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 运 


动 失调 ) (164) 


. Marinesco Sjogren Syndrome ( 共 济 失 


调 一 白内障 一 侏 侍 ) (169) 


. Meniere Syndrome 〈 迷 路 积 水 ) 


(174) 


+ Mobius Syndrome (先天 性 双 侧面 神经 


麻痹 ) (178) 


. Naegeli Syndrome (få JAH MLE) 


(184) 


. Oculocutaneous  Albinotic Syndrome 


(眼皮 肤 白化 病 ) (52) 


. Nerve Bechet Syndrome 〈 神 经 白 塞 ) 


(185) 


. Parinaud Syndrome ($4 -HEÆPDE 


眼 综合 征 
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76. 


77. 


78. 


79. 


80. 


8 


8: 


8 


8: 


名 


8: 


& 


86. 


8: 


g 


88. 


8: 


S 


9 


8 


9: 


92. 
93. 


94. 


95. 


麻痹 ) (196) 
Parkinson Syndrome (SERP) 
a97) 
Pelizaeus-Merzbacher Syndrome (慢性 
婴儿 型 脑 硬化 症 ) (198) 
Posthypoxic Encephalopathy Syn- 
drome ( 缺 氧 性 脑病 ) (204) 
Punch-Drunk Syndrome (y$) 
(207) 
Pyle Syndrome (骨骼 发 育 不 全 ) 
(208) 


.Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 


失调 一 夜 育 一 多 发 性 神经 炎 ) (210) 


. Reimann Syndrome 〈 高 粘 稠度 ) 


(211) 


» Russell Syndrome (婴儿 消瘦 ) (219) 
84. 


Scaphocephaly Syndrome (HIR) 
(221) 


. Schilder Syndrome (35X HE få Å 


性 脑 炎 ) (222) 
Sorsby 1 Syndrome (遗传 性 黄斑 缺 
损 ) G (231) 


. Stannus Cerbellar Syndrome (Stannus 


小 脑 ) (232) 
Subelavian Steal Syndrome (锁骨 下 动 
BAD (237) 


. Taveras Syndrome (进行 性 颅 内 动脉 


阻塞) (242) 


. Tay-Sachs Syndrome (婴儿 型 黑 瞳 性 


家 族 性 痴呆 ) (242) 


+ Terry Syndrome (晶状体 后 纤维 增生 ) 


(244) 
Tuomaala-Haapanen Syndrome (248) 
Wallenberg Syndrome (小 脑 后 下 动脉 
阻塞 ) (265) 
Weil Syndrome 〈 钩 端 螺 旋 体 病 ) 

(267) 
Wernicke Syndrome (上 部 出 血性 脑 灰 
质 病 ) (268) 


96. Wildervanck Syndrome ( 颈 一 眼 一 听 
HB) (269) 
97. Wilson Syndrome 〈 肝 豆 状 核 变性 ) 
(269) 
98. Wolf Syndrome (染色 体 4 部 分 缺失 ) 
(270) 


(D 眼球 运动 障碍 


1. Balint Syndrome (皮质 性 注视 不 能 ) 
(25) 
2. Barre-Lieou Syndrome ( 颈 部 换 伤 ) 
(26) 
3. Bonnier Syndrome 〈 外 侧 前 庭 核 ) 
(39) 
4. Cogan I Syndrome (先天 性 眼球 运动 
障碍 ) (58) 
5. Cranio-Cervial Syndrome (3-3 
(62) 
6.Crush Orbital Apex Syndrome ( 挤 压 性 
ER) (64) 
7. Dejerine-Roussy Syndrome (丘脑 ) 


(70) 
8. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 
9. Duane E Syndrome (79) 


10. Eaton-Lambert Syndrome (恶性 肿瘤 
合并 肌 无 力 ) (81) 
11. Fanconi-Turler Syndrome ( 共 济 失调 
HIRD (90) 
12. Foville-Wilson Syndrome ( 单 侧 眼球 震 
» (97) 
13. Gasperini Syndrome ( 脑 桥 被 盖 ) 
(108) 
14. Graefe Syndrome (进行 性 营养 不 良性 
眼 肌 麻 痹 ) (114) 
15. Graves Syndrome (内 分 小 性 突 眼 ) 
(115) 
16. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 ) 
(118) 
17. Louis-Bar Syndrome (毛细 血 管 扩张 运 
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动 失 调 ) (164) 
18. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结缔 组 
TEGE) (167) 
19. Mobius Syndrome (先天 性 双 侧面 神经 
麻痹 ) (178) 
20. Siegrist Syndrome (色素 性 脉络 膜 血 
管 ) (226) 
21. Strabismus Fixus Syndrome (YET 
视 ) (235) 
22. Thomsen Syndrome (先天 性 肌 强直 ) 
(245) 
23. Waardenburg Syndrome (EKER 
一 眼病 一 白 额 发 ) (262) 
24. Wegener Syndrome (肉芽 牙 肿 性 动脉 
炎 一 肾 小 球 肾 炎 ) (266) 
(=) 眼球 固定 


1. Garcin Syndrome 〈 半 侧 颅 底 ) (106) 
2. Rochon-Durvigneaud Syndrome (HE 


3) (216) 
(四 ) 眼球 突出 
1. Acute Retinal Necrosis Syndrome (急性 
视网膜 坏死 ) (3) 
2. Albright Syndrome (RHEW HEE PE 
HA a2) 
3. Apert Syndrome( 尖 头 合并 并 指 ( 趾 ) 畸 
形 ) a8) 
4. Apert-Crouzon Syndrome 〈 颅 面 骨 发 育 
不 全 ) a9) 
5. Bernard Syndrome 〈 颈 交感 神经 刺激 ) 
(34) 
6. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome ( 视 
神经 网 膜 血管 瘤 ) (38) 
7. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 
张 ) (38) 
8. Bourneville Syndrome 〈 结 节 性 脑 硬化 ) 
(39) 


9. Caffey Syndrome CH JLA KJÆRE) 


(45) 
10. Carpenter Syndrome (R $ Z 3f få 
BE) ME) (47) 


11. Chromosome 3/B* Translocation Syn- 
drome (染色 体 3/B 易 位 ) (55) 


12. Crush Syndrome ($FE) (63) 
13. Crush Orbital Apex Syndrome ($f FE tE 

ÆR) (64) 
14. Dejean Syndrome (HEJ) (70) 
15. Double Whammy Syndrome O Hi M$ 

气 ) (76) 
16. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 
17. Duane I Syndrome (79) 
18. Duane E Syndrome (79) 
19. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 

化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) 
20. Feer Syndrome (婴儿 肢 痛 症 ) (91) 
21. Foix Syndrome (ES) (94) 
22. Foster Kennedy Syndrome ( 额 叶 基 底 

部 ) (96) 


23. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
《淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) (106) 
24. Goldenhar Syndrome 〈 根 一 耳 一 脊椎 
发 育 异常 ) an 
25. Graves Syndrome (内 分 泌 性 突 眼 ) 
(115) 
26. Gruber Syndrome (内 脏 囊 肿 性 脑 发 育 
异常 ) a19) 
27. Hand-Sehuller-Christien Syndrome ( 尿 
乔 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 ) a22) 
28. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 肉 
D (128) 
29. Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 一 视 网 
膜 梗塞 ) (127) 
30. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 I 
型 ) (133) 
31. Kasabach-Merritt Syndrome (血小板 
减少 性 紫 闻 一 血管 瘤 ) (145) 
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32. Kleeblattschadel Syndrome (极度 脑 积 WERD €236) 
水 ) 47, 52. Superior Vena Cava Syndrome (t R 
33. Leopard Syndrome (93 (160) HD (238) 
34. Lereboullet-Pluvinage Syndrome (ft 53. Swan I Syndrome (EX tl MER 
LEES (160) 一 下 斜 肌 功 能 不 足 ) (239) 
35. Letterer Syndrome (组 织 细胞 增多 ) 54. Tolosa-Hunt Syndrome (疼痛 性 眼 肌 
(123) RPD (245) 

36. Marie-Sainton Syndrome (锁骨 颅骨 发 55. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
育 不 全 ) (169) 肾 小 球 肾 炎 ) (266) 
37. Melkersson-Rosenthal Syndrome( 面 部 56. Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视 网 
复发 性 水 肿 一 Bell JM WEE) 膜 动静 脉 瘤 ) (271) 


(173) 
, Mobius Syndrome (先天 性 双 侧面 神经 
麻痹 ) (178) 
. Morgagni Syndrome ( 额 骨 内 板 增生 ) 
(179) 
40. Morquio Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 N 
型 ) (181) 
,Ophthalmic Short Circuit Syndrome 
(红眼 短路 ) (191) 
42. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥厚 ) 
(194) 
. Penfield Syndrome ( fä] AT Å 3 HEM) 
(199) 
44. Pterygo Palatine-Fossa Syndrome (Å 
BR (206) 
45. Pulsating Exophthalmos Syndrome ( 搏 
动 性 眼球 突出 ) (207) 
46. Pyle Syndrome (骨骼 发 育 不 全 ) 
(208) 
47. Rochon-Duvigneaud Syndrome (JE t 
ED (216) 
. Scaphocephaly Syndrome (ÅR) 
(221) 
49. Siegrist Syndrome 〈 色 素性 脉络 膜 血 
管 ) (225) 
50. Silverman Syndrome (儿童 待遇 不 良 ) 
(226) 
51. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜面 


3 


& 


3 


名 


4 


4 


& 


4; 


& 


(五 ) 小 眼球 


1. Aicardi Syndrome (脉络 膜 视网膜 异常 
— BEAR SA RAR — BILER (10) 
2. Aland Syndrome ( 毯 层 视网膜 变性 ) 


(10) 

3. Ankyloblepharon Syndrome (有 瞪 缘 粘 
连 ) a7) 
4. Bartholin-Patau Syndrome (13~15 = 
体 ) (27) 
5. Blatt Syndrome 〈 颅 一 眶 一 眼球 神经 管 
闭合 不 全 ) . (36) 
6. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 
张 ) (38) 
7. Bourneville Syndrome ( 结 节 性 脑 硬化 ) 
(39) 

8. Carson Syndrome GIR) (48) 
9. Cat Eye Syndrome (猫眼 ) (48) 


10. Cerebro-Qculo-Facio-Skeletal Syn- 
drome ( 脑 一 眼 一 面 一 骨骼 ) (49) 
11. Chromosome 13q- Partial Deletion 
Syndrome (染色 体 13q- 部 分 缺失 (长 


#)) (54) 
12. Cohen Syndrome (肥胖 一 脑 一 眼 一 骨 
RR) (59) 


13. Cri-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ) (63) 
14. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 大 
一 大 脑 ) ap 
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15. De Myer Syndrome (面部 正中 裂 ) 
(72) 
16. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 
17. Francois-Haustrate Syndrome ( 耳 一 上 
颌 骨 发 育 障碍 ) (99) 
18. Freeman-Sheldon Syndrome ( 颅 一 腕 
一 脸 板 营养 不 良 ) (100) 
19. Fryns syndrome (102) 
20. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
益 一 肯 病 ) (105) 
21. Goldenhar Syndrome ( 眼 一 耳 一 背 椎 
发 育 异 常 ) an 
22. Goltz Syndrome (局 灶 性 皮肤 发 育 不 
全 ) (113) 
23. Gorlin-Chaudhry-Moss Syndrome 
(13) 
24. Gregg Syndrome (胎儿 性 风疹 ) 
an 
25. Greig Syndrome 〈 双 眼 距 过 宽 ) 
(118) 
26. Hutchinson-Gilford Syndrome (RÆ) 
(136) 
27. Klinefelter Syndrome (先天 性 举 丸 发 
育 不 全 ) (148) 
28. Komoto Syndrome (RRI) 
asn 
29. Krause Syndrome 〈 脑 眼 发 育 不 全 ) 
(152) 
30. Lanzieri Syndrome ( ATI MJE- fk f8- BE 
BK) (154) 
31. Leri Syndrome 〈 烛 泪 样 骨 质 增生 ) 
(160) 
32. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结缔 组 
织 畸 形 症 ) (167) 
33. Marinesco-Sjogren Syndrome ( 共 济 失 
AA MR) 69) 
34. Meckel Syndrome ( 脑 及 出 一 多 圳 肾 一 
多 指 BED) 73) 
35. Meyer-Schwickerath Syndrome (小 眼 


球 ) (175) 
36. Mobius Syndrome (先天 性 双 侧 面神经 
RPD (178) 
37. Norrie Syndrome (遗传 性 眼球 萎缩 ) 
(188) 
38. Pierre Robin Syndrome ( 肚 裂 一 舌 下 
垂 一 小 领 ) (201) 
39. Reese Syndrome (210) 
40. Sabin-Feldman Syndrome ( 脑 损 害 一 
脉络 膜 视网膜 病 ) (220) 
41. Steinert Syndrome ( 获 缩 性 肌 强 直 ) 
(233) 
42. Terry Syndrome (晶状体 后 纤维 增生 ) 
(244) 


43. Ullrich-Feichtiger Syndrome (无 眼 一 
ØRE (W) ME) (249) 
44. Waardenburg Syndrome (4 XHEH 
一 眼病 一 白 额 发 ) (262) 


(六 ) 眼球 内 陷 


1. Adson Syndrome (前 斜 角 肌 ) (9) 
2. Babinski-Nageotte syndrome (延生 被 盖 


麻痹 ) (24) 
3. Cestan-Chenais Syndrome ( 舌 咽 一 迷走 
一 副 神经 ) (49) 
4. Cockayne Syndrome 〈 侏 颂 一 视网膜 萎 
MH) (56) 
5. Cranio-Cervical Syndrome ( 头 一 颈 ) 
(62) 
6. Dejean Syndrome 〈 眶 底 ) (70) 
7. Duane Syndrome (眼球 后 退 ) (78) 
8. Duane I Syndrome (78) 
9. Duane I Syndrome (79) 
10. Duane E Syndrome (79) 
11. Francois Syndrome 〈 鸟 样 头 白 内 障 ) 
(98) 
12. Freeman-Sheldon Syndrome 〈 颅 一 脑 
一 瞪 板 营养 不 良 ) (100) 


13. Hollenhorst Syndrome (脉络 膜 - 视 网 
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膜 梗塞 ) a27) AARRE (3) 
14. Horner Syndrome (AXR ZRP 2. Barre-Lieou Syndrome (ZARR H) 
(130) (26) 
15. Klippl-Trenaunay-Weber Syndrome 3. Dejerine-Roussy Syndrome (丘脑 ) 
BER END) (149) (70) 
16. Pancoast Syndrome 〈 肺 尖 肿瘤) 4. Devic Syndrome (视神经 消 彤 炎 ) 
(195) (73) 
17. Romberg Syndrome (进行 性 面 偏 便装 5. Dimmer Syndrome (钱币 状 角膜 炎 ) 
缩 ) (216) (74) 
18. Steinert Syndrome (4544 HEALER Å) 6. Fuchs N Syndrome (角膜 内 皮 一 上 皮 
(233) 营养 不 良 ) (104) 
19. Takayasu Syndrome (青年 女性 主动 肪 7. Godtfredsen Syndrome (海绵 赛 一 鼻 咽 
马 动脉 炎 ) (241) BHRD an) 
20. Wallenberg Syndrome (小 脑 后 下 动脉 8. Parkinson Syndrome (MUS 
阻塞 ) (265) (97) 
9. Rochon-Duvigneaud Syndrome (HE 上 
(七 ) 最 球 脱位 ED) (216) 
1. Apert Syndrome (RKA JJA (AE) mF 10. Tkayasu Syndrome (青年 女性 主动 脉 
形 ) (18) BAR) (241) 
2. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) (85) Rae 
1. Chromosome-18 patial Deletion (short 
UV BRR Arm) Syndrome ( 巢 色 体 18 GEP 部 
1. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 分 缺失 》 (54) 
张 ) (38) 2. Cyclopism Syndrome (独眼 畸形 ) 
2. Penfield Syndrome (ÎI få 3: HERD (66) 
(199) 
h) 眼球 疼痛 


1. Acute Retinal Necrosis Syndrome (急性 


十 九 、 iR 
(一 ) REMS 
Silverman I Syndrome (儿童 待遇 不 良 ) 
(227) 


外 伤 


(二 ) 视神经 外 伤 


1. Crush Orbital Apex Syndrome ( 挤 压 性 
ER) (64) 
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2. Feiedmann Syndrome (外 伤 性 脑病 ) 网 膜 血管 病 ) (208) 
(92) 


3. Purtscher Syndrome 〈 远 距离 创伤 性 视 
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索引 三) 根据 全 身 特征 ， 按 系统 分 类 


一 、 心 血管 系统 
1. Achard Syndrome (Marfan 综合 征 变异 
型 )， 先 天 性 心脏 病 (2) 


2. Adrenal Sympathetic Syndrome 〈 肾 上 | 


腺 交感 神经 ) ， 高 血压 ， 心 动 过 速 ， 心 
ERR (9) 
3. Amaurosis Fugax Syndrome ( 阵 发 性 黑 
HD,» ， 恶 性 高 血压 ， 动 脉 粥 样 硬化 (15 
4. Angelucci Syndrome 〈 过 敏 性 春季 结膜 
炎 )， 心 动 过 速 ， 血 管 运动 神经 紊乱 

a6) 
5. Antimongolism Syndrome (Å X 
型 )， 心 脏 收缩 期 杂音 a7) 
6. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 = 
W), RECE, FE E 
(27) 
7. Bloch-sulzberger Syndrome (色素 失 
调 )， 先 天 性 心脏 病 GD 
8. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome 〈 视 
神经 网 膜 血管 瘤 )， 左 侧 心脏 肥大 ， 收 
缩 期 杂音 (38) 
9. Carpenter Syndrome ( 尖 头 多 并 指 
(RE 畸形 )， 先 天 性 心脏 病 «UD 
10. Carson Syndrome (高 胱 氨 酸 尿 ) , 高 血 
压 ， 心 肌 梗塞 ， 动 脉 血 栓 (48) 
11. Chromosome 3/B Translocation Syn- 
drome (染色 体 3/B 易 位 ) , 右 位 主动 肪 
弓 ， 房 中 融 缺 损 ， 室 中 隔 缺 损 ， 动 肪 
导管 缺损 ， 肺 动脉 及 隆 ， 肺 动脉 辩 缺 
损 (55) 
12. Chromosome 18 Partial deletion (long 


1 


& 


14. 


15. 


20. 


2 


2: 


S 


23. 


24. 


25. 


arm) Syndrome (染色 体 18 (KE) 部 
分 缺失 ， 先 天 性 心脏 病 (53) 


. Conradi Syndrome (RFK 


全 ), 先天 性 心脏 病 , 心 瓣 膜 钙 质 沉着 

(61) 
Cri-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ), 先天 性 
心脏 病 , 室 间隔 缺损 , 动脉 导管 未 闭 ， 
肺动脉 狭 窗 (63) 
Diver Syndrome (潜水员 ) ,心动 过 缓 ， 
低 血压 (75) 


. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹力 


纤维 发 育 异 常 ), 先天 性 心 胜 病 , 先天 
HD EE (82) 


. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 


胚层 发 育 不 良 ), 先天 性 心脏 病 , 房间 
隔 及 室 间隔 缺损 (83) 


. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 


角质 瘤 )， 心 脏 扩大 (87) 


.Fahr-Volhard Syndrome (小 动脉 增 


生性 肾 硬化 )， 高 血压 ， 心 脏 扩 大 
(88) 

Fanconi I Syndrome ÆR UiA 

病 )， 先 天 性 心血 管 畸 形 (99) 


„Feer Syndrome (婴儿 上肢 痛 症 )， 高 血 


E bk (9) 


. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒精 中 


毒 )， 先 天 性 心脏 病 (92) 
Folling Syndrome ( 共 丙 酮 尿 症 ), 先天 
性 心脏 病 (95) 
Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 
面部 发 育 障碍 )， 心 血管 异常 OD 
Friedreich Ataxia Syndrome (4# Bf/I 
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脑 性 共 济 失调 ), 心律 不 齐 , 心电图 异 | 
常 a01) 
26. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) ， 心 功能 不 
£, ZEFA, 心肌 炎 (106) 
27. Garrod Syndrome ( 黑 酸 尿 病 ), 心血 管 
疾患 (107) 
28. Goldenhar Syndrome (fl —E— Yi 
发 育 异常 ), 先天 性 心脏 病 , 心血 管 异 


常 (111) 
29. Gorlin-Chaudhry-Moss Syndrome， 动 
脉 导管 未 闭 (113) 


30. Graves 内分泌 性 突 眼 ) 心性 、 心 率 快 ， 
心肌 炎 及 心脏 扩大 ， 室 性 纤 二 (115) 
31. Gregg Syndrome (先天 性 风疹 ), 先天 
性 心脏 病 (117) 
32. Greig Syndrome 〈 双 眼 距 过 宽 )， 先 天 
性 心脏 病 (118) 
33. Hamman-Rich Syndrome( 特 发 性 肺 纤 
维 化 )， 右 心 衰竭 症状 及 体 症 (122) 
34. Herrick Syndrome (镰刀 状 细胞 病 )， 
心脏 扩大 ， 心 动 过 速 ， 室 性 心律 失常 


(127) 
35. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉 积 病 I 
型 ) (133) 


36. Hutchinson-Gilford Syndrome (早期 误 
老 )， 心 肌 梗塞 ， 动 脉 血管 粥 样 硬化 
(136) 
37. Hypothalamic Carrefour Syndrome (十 
字 交 叉 下 丘脑 )， 高 血压 ， 心 动 过 速 
(137) 
38. Kartagener Syndrome ( 验 肺 脏 器 异 位 
合并 白内障 ), 先天 性 心脏 病 , 全 内 脏 
转 位 ， 右 位 心 ， 大 血管 在 右 侧 (145) 
39. Kearns-Sayre Syndrome 《心脏 传导 阻 
灌 一 视网膜 色素 变性 一 眼 肌 麻痹 ), 有 
心脏 疾患 和 传导 阻 灌 的 症状 。 (146) 
40. Kimmelstiel- Wilson Syndrome( 糖 尿 病 


一 肾病 )， 高 血压 ， 心 脏 机 能 不 全 
(147) 
41. Klinefelter Syndrome (先天 性 睾丸 发 
育 不 全 )， 先 天 性 心脏 病 149) 
42. Klipel-Trenaunay-weber Syndrome ( $ë 
KEMLER 先天 性 动脉 曲张 ， 静 
脉 炎 ， 血 栓 形成 (149) 
43. Kussmanl-Marie Syndrome (多 发 性 结 
节 性 动脉 炎 ) ,心脏 功能 不 全 ,心肌 炎 ， 
主动 脉 炎 ， 心 动 过 速 ， 常 伴 有 高 血压 
(153) 
44. Leopard Syndrome ($3E), Mzh iki 
狭窄 ， 心 脏 听诊 可 疗 及 弥漫 性 收缩 期 


杂音 (160) 
45. Loeffler Syndrome ( 嘲 酸 细胞 性 肺 . 
炎 )， 心 包 积 液 (163) 


46. Lubarsch-Pick Syndrome ( 原 发 性 淀粉 
样 变性 )， 心 力 衰竭 (165) 
47. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 性 结缔 
组 织 畸 形 症 ) ,二 尖 状 的 机 能 障碍 及 主 
肺动脉 瘤 , 动脉 导管 未 闭 , 心脏 扩 大 ， 
也 可 见 有 心律 和 传导 失常 ， 可 合并 为 
亚 急性 细菌 性 心 内 膜 炎 (167) 
48. Maroteaux-Lamy Syndrome ( 粘 多 糖 
ARANA), LRE 。 〈170) 
49. Mauriac Syndrome (青年 性 糖尿 病 一 
侏儒 一 肥胖 )， 动 脉 硬 化 、 高 血压 
(172) 
50. Mcfarland Syndrome， 室 间隔 缺损 
(172) 
51. Meckel Syndrome ( 脑 及 出 一 多 春情 一 
多 指 〈 趾 ))， 先 天 性 心脏 病 (0173) 
52. Meyenburg Syndrome (软骨 一 关节 一 
R- EF), TARRAA ENE 
象 (174) 
53. Meyer-Schwickerath Syndrome 〈 眼 一 
牙 一 指 发 育 障碍 )， 先 天 性 心脏 病 
(175) 
54. Mucocutaneous Lymphnode Syndrome 


BRAGE 


357 


(皮肤 粘膜 淋巴 结 )， 心 脏 扩大 、 心 肌 
炎 、 心 音 减弱 (182) 
55. Nicolau I Syndrome (治疗 意外 性 栓 
塞 )， 心 动 过 速 ， 动 脉 性 低 血压 (185) 
56. Nieden Syndrome (全 身 性 毛细 自 管 扩 
张 一 白 内 障 ) ,心脏 扩大 ,主动 脉 狭 罕 ， 
先天 性 心 瓣 膜 缺 损 (186) 
57. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥 
厚 ), 高 血压 及 广泛 的 动脉 硬化 , 心力 
w a94) 
58. Penfield Syndrome (fl At å 3 PE 
AD, DÆ EFE (199) 
. Perheentupa Syndrome( 女 性 侏儒 ), 心 
脏 扩大 ， 可 能 合并 心 衰 (199) 
60. Pickwickian Syndrome (肥胖 呼吸 困难 
嗜睡 )， 左 心室 肥厚 ， 右 心 衰竭 , 颈 静 
KEK (200) 
61. Pierre-Robin Syndrome (#R-— Æ F 
E-D, ， 先 天 性 心血 管 异常 (201) 
62. Pregnancy Hypertension Syndrome( 妊 
娠 高 血压 ), 血压 升 高 , 收缩 压 达 200/ 
180mmHg 以 上 ， 全 身 性 水 肿 〈206) 
. Pulsating Exophthalmos Syndrome ( 搏 
动 性 眼球 突出 ), 突然 发 病 , 30% 病 例 
可 有 剧烈 的 偏 头痛 ， 有 和 心跳 一 致 的 
Bole i (207) 
64. Reese Syndrome， 先 天 性 心血 管 病 
(210) 
. Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 盲 一 多 发 性 神经 炎 ) LER 
者 有 心脏 损害 (210) 
66. Reimann Syndrome (高 粘 稠度 ), 出 血 
倾向 ， 丰 出血， 粘膜 出 血 ， 后 期 常 并 
发 充血 性 心力 衰弱 (211) 
67. Rilay-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 ) ,暂时 性 高 血压 及 体位 性 低 血 
E (215) 
68. Russell Syndrome (32 JLY3%), ， 低 血 
糖 ， 低 血压 或 高 血压 (219) 


5 


S 


6: 


& 


6: 


& 


69. Schonenberg Syndrome (fi — > ME 
病 )， 先 天 性 心脏 病 (223) 
70. Shy-Drager Syndrome (直立 性 低 血压 
一 多 系统 萎缩 ), 后 期 出 现 直 立 性 低 血 
E (225) 
71. Subelavian Steal Syndrome (锁骨 下 动 
脉 偷 漏 )， 部 分 锁骨 下 动脉 阻塞 时 , 可 
听 到 杂音 ， 患 侧 肪 动脉 压 明显 下 降 
(237) 
72. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 不 
BD» FREDE EAT M 
发 性 高 血压 (248) 
73. Van  Bogaert-Scherer-Epstein Syn- 
drome (ABERRIRA), ， 进 行 性 粥 
样 动脉 硬化 ， 冠 状 动脉 供血 不 足 ， 心 
肌 梗塞 ， 高 血压 (252) 
74. Vertebral-Basilar Artery Syndrome (HE 
动脉 基底 动脉 供血 不 足 ), 阵 发 性 高 血 
压 (253) 
75. Von Bechterew Syndrome (关节 强直 
性 背 椎 炎 ) ， 主 动脉 供血 不 足 (257) 
76. Walker-Clodius Syndrome 〈 虾 钳 样 畸 
AED, JER EDER 
(264) 
77. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
一 肾 小 球 肾炎 )， 主 要 为 动脉 炎 , 心肌 


炎 ， 后 期 有 高 血压 (266) 
78. Werner Syndrome( 白 内 障 一 硬 皮 病 一 
早老 )， 动 脉 硬化 征象 (267) 


79. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 感 
染 一 血小板 减少 ) ,出 血 倾向 , 鼻 出 血 ， 
Rii MENS, KR (270) 

80. Wolf Syndrome 〈 染 色 体 4 部 分 缺失 )， 
ÆRE MER 270) 


二 、 呼 吸 系统 


1. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
《获得 性 免疫 缺陷 )， 呼 吸 困难 。 〈2) 
2. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 = 
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体 )， 反 复发 生 呼吸 道 感染 en 
3. Burnett Syndrome ( 饮 乳 者 )， 呼 吸 浅 
慢 ， 代 谢 性 碱 中 毒 表现 (44) 
4. Cerebro-Oculo-Facio-Skeletal Syndrome 
( 脑 - 眼 一 面 一 骨 腹 )， 反 复 呼 吸 道 感 染 
(49) 
5. Cystic Fibrosis Syndrome ( 夺 性 纤维 性 
变 )， 支 气管 扩张 、 肺 气 肿 、 肺 心病 
(67) 
6. Diver Syndrome (潜水 员 )， 胸闷、 呼吸 
困难 、 咯 血 、 剧 咳 、 紫 绀 (75) 
7. Epstein Syndrome (肾病 )， 呼 吸 困难 ， 
代谢 性 酸 中 毒 (86) 
8. Gregg Syndrome( 先 天 性 风疹 ), 间 质 性 
肺炎 an 
9. Hamman-Rich Syndrome ( 特 发 性 肺 纤 
维 化 )， 和 紫绀 ， 进 行 性 呼吸 困难 ， 反 复 
发 生 呼 吸 道 感染 , 顽固 性 咳嗽 , 咯 羔 量 
较 少 , 病情 逐渐 加 重 , 最 终 出 现 呼吸 功 
ERE (122) 
10. Hand-Schuler-Christian Syndrome ( 尿 
ME- BR — BRAGE) + 肺 心病 , 肺 
间 质 浸润 阴影 (122) 
11. Hiding Syndrome (破坏 性 虹膜 睫 状 体 
炎 伴 多 发 性 关节 脱 白 )， 呼 吸 困难 
(128) 
12. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 肉 
瘤 ) 约 有 40% 的 患者 出 现 肺 部 受累 \ 干 
咳 ， 2% 有 活动 期 肺结核 (128) 
13. Kartagener Syndrome 〈 鼻 肺脏 器 异 位 
合并 白内障 ), BASER. MARKE 
育 或 发 育 不 全 ， 慢 性 支气管 炎 ， 支 气 
管 扩张 ， 咳 嗽 、 咯 血 ， 反 复 呼吸 道 感 
染 ， 呼 吸 困难 ， 复 发 性 肺炎 (145) 
14. Louis-Bar Syndrome( 毛 细 血 管 扩 张 运 
动 失调 ), 反复 上 呼吸 道 感染 , 支气管 
炎 、 肺 炎 (164) 
15. Neomatode Ophthalmia ( 眼 部 线虫 ) 综 
合 征 ， 咳 嗽 ， 肺 部 浸润 (185) 


16. Pancoast Syndrome (RRD. 具有 
肺 尖 部 肿瘤 的 一 般 症状 (195) 
17. Penfield Syndrome (fa) Adi Å 3 tt 
痛 )， 潮 式 呼吸 ， 气 促 (199) 
18. Pharyngoconjunctival Fever Syndrome 
〈 咽 一 结膜 热 )， 发 热 、 喉 痛 、 咽 部 充 
血 、 咽 后 壁 有 渗 出 物 ， 幼 童 可 并 发 巨 
细胞 性 肺炎 ， 偶 有 间 质 性 肺炎 200) 
19. Pickwickian Syndrome (肥胖 呼吸 困难 
嗜睡 ) ,呼吸 困难 ,胸廓 呼吸 运动 受 限 ， 
夜间 潮 式 呼吸 ， 肢 端 多 有 紫绀 (200) 
20. Pierre Robin Syndrome (MB —3 F 
END» RER KH, 
在 清醒 或 啼哭 时 尚 能 维持 呼吸 ， 睡 眠 
后 呼吸 困难 加 重 (201) 
21. Potter Syndrome ( 双 侧 性 肾 发 育 不 
全 )， 肺 发 育 不 全 (205) 
22. Purtscher Syndrome ( 远 距离 创伤 性 视 
网 膜 血 管 病 ) 肺 部 充血 ， 呼 吸 困难 
(208) 
23. Reese Syndrome， 呼 吸 系统 损害 ， 肺 
炎 ， 紫 绀 和 呼吸 困难 (210) 
24. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 ), 常 有 肺 部 感染 和 不 明 原因 的 
不 稳定 性 发 热 并 可 有 呼吸 暂停 (215) 
25. Schultz Syndrome( 粒 细胞 缺乏 ); 晚期 


常 有 严重 肺炎 及 出 血 ， 起 病 急剧 
(223) 


26. Superior Vena Cava Syndrome (£ R 
静脉 )， 呼 吸 困难 ， 端 坐 呼 吸 (238) 


三 、 消 化 系统 


1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) + 恶心 呕 叶 ， 
肝 脾 肿 大 (2) 

2. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
(获得 性 免疫 缺陷 )， 腹 泻 ， 体 重 下 降 

(2) 

3. Addison-Biermer Syndrome (恶性 贫 

血 )， 胃 酸 分 刻 减 少 、 胃 炎 、 上 腹部 不 


眼 综合 征 


359 


适 ， 便 秘 或 腹泻 MI 
4. Banti Syndrome“〈 门 脉 性 肝 硬 化 伴 有 巨 
MD, MK BRIS, BOR ED. Mit. | 
消化 不 良 (25) 
5. Bassen-Kornzwelg Syndrome (先天 性 B 
一 脂 蛋 白 缺乏 BS (28) 
6. Berardinelli-Seip Syndrome (先天 性 全 
身 脂 质 营养 不 良 )， 肝 肿 大 ， 硬 化 (33) 
7. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉瘤 )， 肝 脾 肿 大 (34) 
8. Burnett Syndrome ( 饮 乳 者 )， frø. 
恶心 ， 呕 吐 ， 便 秘 (44) 
9. Canavan Syndrome 〈 脑 白质 海绵 状 变 
HE» Mt, MAPLE (46) 
10. Chediak-Higashi Syndrome (眼皮 肤 白 
化 病 )， 肝 脾 肿 大 (52) 
11. Cystic Fibrosis Syndrome (4% tE 47475 
性 )， 腹 泻 ， 腹 胀 ， 腹 痛 ， 胆 汁 样 肝 硬 
Æ, HELDER HARE (67 
12. Degos Syndrome (皮肤 恶性 萎缩 性 丘 
$). AEM, MRK, 胃 粘 膜 有 大 
量 黄白 色 斑点 和 浅 表 溃疡 ， 甚 至 穿孔 
(69) 
13. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 
大 一 大 脑 )， 消 化 道 畸 形 ， 肝 脾 肿 大 
(72) 
14. Diver Syndrome (潜水 员 )， BD: B 
泻 ， 恶心 呕吐 (75) 
15. Dubin-Johnson Syndrome (慢性 自发 
性 黄姜 )， 恶 心 呕吐 ， 右 季 肋 部 疼痛 ， 
食欲 减退 ， 间 软 性 黄姜 发 作 ， 肝 肿 大 
及 触 痛 (79) 
16. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 
化 性 肥厚 性 骨 病 )， 肝 脾 肿 大 (85) 
17. Graves Syndrome (内 分 泌 性 突 眼 ), fr 
ØRE. ZH. MG (115) 
18. Heerfordt Syndrome (葡萄 膜 炎 腮腺 
热 )， 胃 肠 功 能 亲 乱 ， 食 欲 减 退 (124) 
19. Helmholtz-Harrington Syndrome ( 角 


20. 


2 


22. 


23. 


33. 


34. 


35. 


膜 混浊 合并 颅骨 发 育 障碍 ), 肝 脾 肿 大 

a25) 
Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 肉 
AD. FEK. RE (128) 


. Hunter Syndrome ( 粘 多 糖 沉 积 病 1 


型 )， 肝 脾 肿 大 ， 脐 疝 (132) 
Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉 积 病 ! 
型 )， 肝 脾 肿 大 ， 但 肝 功 能 多 为 正常 

(133) 
Hyperviscosity Syndrome (高 粘 滞 度 ) 、 
食欲 不 振 asp 


. Jacobs Syndrome (了 眼 口 腔 阴囊 皮炎 )， 


RARR BIG aw 


.Kartagener Syndrome (ii ME RE SAV. 


合并 白内障 )， 胃 肠 系 全 反 转 位 (145) 


. Klinefelter Syndrome (ÅKE AA 


育 不 全 )， 食 欲 不 振 ， 腹 泻 (48) 


. Krause Syndrome (先天 性 脑 眼 发 育 不 


良 )， 胃 肠 道 异常 


(152) 


. Lubarsch-Pick Syndrome ( 原 发 性 淀粉 


样 变性 )， 肝 功能 不 良和 肝 脾 肿 天 
(165) 


. Mandida Syndrome (湿性 ), 唾液 分 泌 


增多 (166) 


. Mauriac Syndrome (青年 性 糖尿 病 一 


侏 壬 一 肥胖 ) ， 腹 绞 痛 ， 肝 肿 大 (172) 


. Mikulicz Syndrome 〈 泪 腺 一 唾液 腺 肥 


大 5 ， 唾 液 分 小 减少 ， 肝 脾 肿 大 (176) 


. Mosse Syndrome (红细胞 增多 症 一 肝 


硬 变 ) , 继 发 门静脉 阻塞 , 肝 而 化 和 肝 
功能 损害 ， 腹 水 ， 偶 见 黄 净 181; 
Niemann-Pick Syndrome (神经 畏 磷 脂 
网 状 内 皮 组 织 增生 症 ), 肝 脾 种 大 , 用 
部 增 大 (186) 
Ophthalmodynia —Hypertonica Syn- 
drome 〈 俯 位 性 眼 痛 ) ， 恶 心 呕吐 
(192) 
Plummer-Vinson Syndrome (fik gk tE% 
MAE) > FREDE. 咽 部 异物 感 . 食 
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道 责 门 痉挛 ， 食 道 和 胃 粘 膜 鞭 缩 ， 喇 
MARE FG FUN A 
出 血 等 (202) 
36. Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 
结膜 炎 )， 恶 心 呕吐 ， 厌 食 (212) 
37. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 )， 周 期 性 呕吐 、 腹 泻 、 便秘 ， 
吞咽 困难 ， 舌 粘膜 溃疡 (215) 
38. Sandifer Syndrome (裂孔 疝 一 斜 颈 )， 
上 消化 道 不 适 ， 疼 痛 ， 呕 吐 (221) 
39. Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 粘 
膜 一 皮肤 一 眼 )， 胃 肠 道 省 疡 (230 
'40. Von Reuss Syndrome ( 半 和 乳糖 血 症 )， 
出 生 后 数 天 , 进食 即 出 现 呕 吐 , MOE, 

肝 肿 大 、 腹 水 、 肝 硬化 、 脾 肿 大 
(261) 
41. Weber-Christian Syndrome (回归 热 性 
非 化 浓 性 结 节 脂 防 层 炎 ) ， 肝 脾 肿 大 ， 


反复 发 热 ， 食 欲 减 退 (266) 
42. Wernicke Syndrome (上 部 出 血性 脑 灰 
质 病 )， 厌 食 呕吐 (268) 


43. Zieve Syndrome (高 脂 血 症 一 溶血 性 
黄 着 ), 常 在 一 次 大 量 饮 酒 后 出 现 恶心 
呕吐 ， 食 欲 不 振 (272) 

44. Zollinger-Ellison Syndrome (多 发 性 内 
分 小 腺 瘤 病 )， 顽 固 性 的 多 胃液 状态 ， 
及 胃酸 增多 ,诱发 消化 不 良 , 腹泻, Å 
有 暧 酸 ， 恶 心 呕吐 ， 顽 固 的 复合 性 或 
多 发 性 消化 性 溃疡 ， 易 致 上 消化 道 出 


血 穿孔 (273) 
四 、 神 经 系统 
1. Aarskog-Scott Syndrome ( 面 一 指 一 生 
殖 器 )， 中 度 智能 低下 (CD 


2. Aberfeld Syndrome( 先 天 性 瞪 裂 狭小 合 
并 全 身 肌 病 )， 肌 强直 和 肌 痉挛 O) 
3. Acute Retinal Necrosis Syndrome (急性 
视网膜 坏死 )， 中 枢 神经 系统 异常 、 头 
痛 、 迷 路 性 耳 玖 ,弥漫 性 脑 萎 缩 颈 部 僵 


Æ RENE 3) 
4. Acosta Syndrome (高 山 病 ), 头痛 、 头 
$. FG, Hiwa MGE DAGER 
KF, MERER 2) 
5. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
(获得 性 免疫 缺陷 ), 亚 急性 脑病 , 大 脑 
K, MERRE 2) 
6. Addison Syndrome ( 特 发 性 甲状 旁 腺 
功能 低下 一 念珠 菌 病 ) 颅 内 压 增高 , 颅 
KSE WARRE SHEF 6) 
7. Addison-Biermer Syndrome (恶性 贫 
血 )， 共 济 失调 , 运动 失调 , 精神 病 , 括 
约 肌 功 能 障碍 ， 嗅 觉 障碍 (7) 
8. Adie Syndrome (强直 性 脐 孔 紧张 症 )， 
深 反 射 减弱 或 消失 ， 植 物 神经 功能 订 


乱 ， 头痛 (6) 
9. Adrenal Sympathetic Syndrome (H H 
MEHE), AM ED (9) 


10. Aicardi Syndrome (脉络 膜 视网膜 异常 
— BMA De PEA E- BILETE) ,智力 


BRL, MA ao) 
11. Aland Syndrome (JE BLØTE), 
EE FRA a0) 


12. Albers Schoenberg Syndrome (广泛 性 
脆性 骨 质 硬化 症 ) , 颅 神经 受 压 ,第 工 、 
1, MAURA FÈ an 

13. Albright Syndrome (RHR HEA AE 
性 骨 炎 )， 智 力 迟 钝 、 惊 厥 、 听 力 减退 

a2) 

14. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
HD, HETEN HEHE a3) 

15. Alstroem-Olsen Syndrome (先天 性 黑 
D. ， 神 经 性 耳 斧 ， 精 神 发 育 不 全 

(4) 

16. Alstrom Syndrome (视网膜 变性 一 粮 
RH. HØKETE (49) 

17. Amalric Syndrome (Gi — HR RE 
性 )， 进 行 性 或 非 进展 性 耳 警 04 

18. Amaurosis Fugax Syndrome (一 过 性 
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AED. ， 额 时、 里 叶 占 位 性 病变 (15) 
19. Aniridia Syndrome (无 虹膜 )， 精 神 发 
育 不 全 ， 小 脑 性 共 济 失调 an 
20. Anton Syndrome (否定 视 幻 觉 ), 智力 
减退 ， 健 忘 ， 失 语 ， 表 情 淡漠 ， 定 向 
力 丧 失 ， 对 侧 肢体 偏瘫 a8) 
21. Apert Syndrome ( 尖 头 合并 并 指 〈 趾 
畸形 )， 智 力 减退 ， 头 痛 (18) 
22. Apert-Crouzon Syndrome ( 颅 面 骨 发 
BAG)» BIE» BG. MR BA 
积 水 、 颅 内 压 高 、 头 痛 、 听 力 下 降 
(19) 
23. Argyll. Robertson Syndrome (反射 性 
ES PP BEDE KERI ZARE 
肿瘤 的 相应 症状 (20) 
24. Arnold-Chiari Syndrome ( 扁 颅 底 ), 颅 
神经 机 能 障碍 、 头 痛 、 枕 下 部 放射 疼 
痛 , 小 脑 共 济 失 调 , 双 侧 锥 体 束 征 , 脑 
积 水 (20) 
25. Aronld. pick Syndrome (失语 一 失 认 
RH), HERR, Kii KU 
无 鉴别 能 力 QD 
26. Avellis-Longhi Syndrome (JERAJ WR 
体 ), RMN HEER — WRF 


ARLEN» RS EALER) | 


27. Babinski-Nageotte Syndrome (ZE føik 
盖 麻 痹 ), 小 脑 性 共 济 运动 失调 , 对 侧 
肢体 偏 竣 ， 分 离 性 半 侧 感觉 障碍 (24) 

28. Balint Syndrome (皮质 性 注视 麻痹 )， 
意念 运动 性 失调 ， 言 语 困难 ， 书 写 不 
能 ， 失 语 ， 脑 皮质 萎缩 (25) 

29. Barnard-Scholz Syndrome (HR ALRI 
一 视网膜 色素 变性 ), 智力 低下 , 小 脑 
性 共 济 失调 , 偶 见 侏儒 性 发 育 障碍 ,高 
音调 耳聋 (26) 

30. Barre-Lieou Syndrome ( 颈 部 按 伤 ), 旋 
转 性 腕 党 ， 走 路 不 稳 ， 耳 鸣 ， 记 忆 力 
减退 (26) 

31. Bartholin-Patau Syndrome (13 一 15 三 


体 )， 智 能 低下 , 大脑 发 育 不 良 ， 脑 小 
畸形 ， 神 经 系统 发 育 障碍 (27) 
32. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 
BARER) , 共 济 失调 , 肌 无 力 , 意 
HERM, RAR > 感觉 减退 , H 

音 障 碍 (28) 
33. Batten-Mayou Syndrome (少年 型 家 族 
ERRERA EIE F WA GE 
BIK. EEEN (29) 
34. Berh I Syndrome (视神经 萎缩 伴 共 
济 失 调 ), HEER PGA 

及 消 储 小 脑 束 受 损 现象 ， 共 济 运动 失 
调 症 状 ， 智 力 减退 ， 脑 积 水 GD 
35. Besnier-Boeck-Schaumana Syndrome 
GBE AD A TEN 
34) 

. Bielschowsky-Jansky 病 〈 晚 期 婴儿 型 
BENEA ETR) 智力 减退 ,语言 迟 
缓 ， 小 脑 共 济 失 调 (35) 
. Bielschowsky-Lutz-Cogan Syndrome 
CAREER WURR + 3 DL HEER RA 
感觉 障碍 ， 耳 鸣 ， 眩 学 、 多 发 性 硬化 
(35) 

38. Bing 一 Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 
球 蛋白 血 症 ), 脑 出 血 , 蛛网 膜 下 腔 出 
i. BRUG. MRD (36) 
39. Blatt Syndrome ( 颅 一 眶 一 眼球 神经 管 
闭合 不 全 )， 蛛 网 膜 瘤 脑膜 彩 出 〈36) 
40. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 ), TR FANE MAVEN. BE 
水 ， 小 脑 共 济 失调 (37) 
. Bonnet-Dechaume-Blanc Syndrome( 视 
神经 网 膜 血管 痛 ), 智力 低下 , 儿童 早 
期 出 现 偏瘫 精神 衰退 ， 巴 彬 斯 基 征 阳 
性 ， 腹壁 反射 消失 ， 丘 脑 及 中 脑 动静 
脉 瘤 ， 头 颅 听诊 可 闻 及 与 心跳 一 致 的 
收缩 期 杂音 (38) 
42. Bonnevie-Ullrich Syndrome (淋巴 管 扩 
张 ), SHEF EN Vi 颅 神经 障碍 
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138) 
43. Bonnier Syndrome 〈 外 侧 前 庭 核 ) RZ 
尝 、 恶 心 、 听 力 减退 、 偏 竣 、 意 识 模 | 
糊 、 嗜 睡 、 四 肢 无 力 .三 叉 神经 痛 ， E 
咽 、 迷 走 、 动 眼神 经 受累 (39) 
44. Bourneville Syndrome ( 结 节 性 硬化 | 
E), FER MOR DERG 
智力 低下 (39) 
45. Brown-Marie Syndrome (遗传 性 运动 
失调 )， 上 肢 共 济 失调 , 运动 障碍 , 步 
BAM. 舞 跟 样 运动 , 肌 张 力 增高 , BE 
反射 亢进 , 下 肢 痉挛 , 锥 体 束 麻痹 , 语 
言 障碍 和 书写 不 能 ， 吞 咽 困难 ， 听 力 
减退 ， 晚 期 可 出 现 智力 减退 (41) 
46. Burnett Syndrome ( 饮 乳 者 ), fl, PÅ 
IE k MRA MARE | 
(41) 

47. Cairns Syndrome (结核 性 蛛网 膜 炎 一 
脑 积 水 ), 交通 性 脑 积 水 , 大 脑 皮质 局 

灶 性 病变 (45) | 
48. Canavan Syndrome ( 脑 白质 海绵 状 变 
性 )， 进 行 性 痴呆 (46) 
49. Capgra Syndrome 〈 双 幻觉 )， 思 维 混 
乱 ， 识 别 错误 (46) | 
50. Carotid Artery System Ischemia Syn- | 
drome ( 颈 动脉 系统 缺 血 ), 脑 缺 血 , 对 | 

侧 上 下 肢 软弱 无 力 ， 精 神 错乱 及 语言 
Be, WARRE JM (47) 
51. Carpenter Syndrome (R k E F t 
BE) E), MARERE UD 
52. Carr-Barr-Plunknett Syndrome (P X 
REE) MARETE BAER 
(47) 

53. Carson Syndrome (高 胱 氨 酸 尿 ) , 智力 
低下 , 精神 分 裂 症 , 语言 发 育 迟 缓 , 构 
BE BØ BT (48) 
54. Cat Eye Syndrome (猫眼 ) 智力 障碍 
(48) 

55. Cerebro-Facial-Reno-Arthro Syn- 


dactylia Syndrome ( 脑 一 面 一 肾 一 关 
PHR RO WE). AMARES 
智商 低下 (49) 
56. Cestan-Chenais Syndrome (FM — pk 
走 一 副 神 经 ), MARE 共 济 失 调 , 声带 、 
RE, RAEN, ERBI DE BOM EGG 
失 (49) 
57. Charcot I Syndrome， 意 向 震 颜 (50) 
58. Charcot-Wilbrand Syndrome (视觉 失 
认 )， 书 写 不 能 ， 记 忆 力 丧失 6D 
59. Chediak-Higashi Syndrome (白细胞 异 
常 白化 病 )， 常 在 5 岁 前 出 现 神经 系统 
ER MK IDE NERE 
BER BL (52) 
60. Chromosome = X Syndrome (三 X 染 
色 体 )， 智 力 发 育 不 全 ， 精 神 分 裂 症 
(53) 

Chromosome 13q- Partial Deletion 
(long arm) Syndrome (染色 体 13q- 
(KED 部 分 缺失 ), 智力 低下 , 脑 小 ， 
FRA» BEN > BEAR 
缺损 ， 脑 室 扩大 (54) 
62. Chromosome 18 Partial Deletion (short 
arm) Syndrome (Bf 18 (AP) 部 

分 缺失 ), 智力 低下 、 迟 印 、 无 嗅 脑 畸 
Æ. 语言 困难 ， 咽 下 困难 (54) 
63. Chromosome 18 Partial Deletion (long 
arm) Syndrome (染色 体 18 (KJE) 部 
分 缺失 )， 智 力 低下 (54) 
64. Chromosome 22 Partial Deletion (long 
Arm) Syndrome (染色 体 22 (长 臂 ) 部 

分 缺失 ), 严重 的 精神 发 育 不 全 , 智力 
低下 (54) 
65. Ciaude Syndrome ( 红 核 下 部 损害 ), 小 
脑 性 运动 障碍 ， 对 侧 上 下 肢 共 济 失调 
(55) 

65. Cockayne Syndrome (侏儒 一 视网膜 装 
HE). EIER (56) 
67. Coffin Syndrome GREER HERRE) + 


61. 
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精神 发 育 不 全 ， 智 商 低 ， 抽 搞 《57) | 
68. Coffin-Lowry Syndrome 严重 的 精神 
发 育 缺 陷 ， 无 语言 能 力 (57) 
69. Cogan I Syndrome ( 非 梅 毒性 角膜 基 
ÆR HD), 耳鸣 眩晕 , 神经 性 耳聋 
(57) 

70. Cogan I Syndrome (先天 性 眼球 运动 
障碍 ) ， 小 脑 疾病 的 症状 和 阅读 困难 


(58) 
71. Cogan-Reese Syndrome (4r fil få % 
Å). LIA (59) 


72. Cohen Syndrome (肥胖 一 脑 一 眼 一 骨 
项 异常 )， 智 力 低下 ， 肌 张力 减退 

(59) 

73. Congenital Dyslexia Syndrome( 先 天 性 

阅读 障碍 ),， 举止 笨拙, 定向 力 判断 力 

差 ， 不 能 读书 ， 可 有 失 写 及 视觉 和 听 


觉 的 结合 能 力 丧 失 (60) 
74. Conradi Syndrome (RØR ÆR | 
全 )， 智 力 低下 (61) 


75. Cranio-Cervical Syndrome (3; — 390). 
头痛 恶心 、 颈 部 及 背部 疼痛 (62) 
76. Creutzfeldf-Jakob Syndrome ( 亚 急 性 
海绵 状 脑病 )， 记忆力 、 定 向 力 、 计 算 
HWB, ED RENE EN 
痴呆 (63) 
77. Cross Syndrome 〈 低 色素 沉着 一 眼 
脑 )， 精 神 发 育 不 全 ， 手 足 徐 动 (63) 
78. Cushing I Syndrome ( 桥 脑 小 脑 角 ) ， 
病灶 侧 第 Y 一 看 颅 神经 受 损 , 耳 鸣 , 听 
力 减 退 ， 同 侧面 神经 麻痹 ， 同 侧 小 脑 
性 共 济 失调 ， 对 侧 偏 冶 ， 语 言 含糊 不 
清 (66) 
79. Cyclopism Syndrome (独眼 畸形 )， 脑 
皮质 发 育 不 全 ， 仅 有 半 侧 大 脑 半球 和 
脑室 , 腾 腻 体 透 明 隔 和 脑 下 垂体 缺失 ， 
脑 小 畸形 BUK (66) 
80. Dalrymple Syndrome (上 险 退缩 征 )， 
ARME. 脑 干 型 及 脑 炎 后 咎 


症 的 体征 (67) 
81. Dandy-Walker Syndrome (后 颅 凹 脑 积 
水 )， 脑 积 水 、 竣 痛 ， 小脑 症状 和 四 肢 
冯 杰 性 瘫 疾 , 腿 反 射 亢进 , 精神 不 振 ， 


智力 低下 (68) 
82. Darier-White Syndrome (8% ffA X 
良 )， 智 能 低下 (68) 


83. De'Lange Syndrome I (先天 性 肌 肥 
大 一 大 脑 ) 锥 体外 系 运动 障碍 ， 脑 积 
水 (72) 

84. De Sanctis-Cacchione Syndrome (色素 
性 干 皮 病 一 白痴 ), 智力 低下 , 语言 障 
Bl DK BEG ERENE (73) 

85. Degos Syndrome (皮肤 恶性 萎缩 性 丘 
疹 病 )， 大 脑 和 小 脑 进行 性 萎缩 (69) 

86. Dejean Syndrome ( 眶 底 )， 三 叉 神经 
1 、 工 支 所 支配 的 区 域 麻木 ， 上 颌 骨 
区 剧 痛 (70) 

87. Dejerine-Roussy Syndrome (丘脑 ), 病 
针对 侧 肢 体 一 过 性 轻 度 偏 竣 ， 锥 体 束 
受 损 害 症状 , 肌 强直 , 一 侧 肢 体 震 烟 ， 
舞蹈 样 动作 , 共 济 失调 , 智力 低下 , 表 
情 痴 呆 ， 植 物 神经 系统 与 内 分 泌 功能 
障碍 (70) 

88. Dejerine-Thomas Syndrome( 桥 脑 橄榄 
体 小 脑 萎 缩 )， 智 力 低下 ， 构 音 困难 ， 
进行 性 运动 失调 ， 步 态 踏 员 ， 意 向 震 
M. HERR (71) 

89. Devic Syndrome (视神经 消 储 炎 )， 上 
FT BRE BK (73) 

90. Di Saia Syndrome 〈 胎 儿 革 丙酮 香 豆 
素 )， 精 神 发 育 不 全 , 抽 搞 , 肌 张 力 低 
下 (74) 

91. Diver Syndrome (潜水 员 ), 共 济 失调 ， 
Ri, KAH, F. KEKE 

(75) 

92. Donohue Syndrome (HEW). 精神 发 
育 不 全 (75) 

93. Down Syndrome (EX BA), 智力 低 
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下 ,呆滞 (76) 痛 ， 脑 膜 刺激 症状 (94) 
94. Drummond Syndrome ( 蓝 尿布 ), 智力 | 109. Folling Syndrome (RMR). 
低下 ， 精 神 发 育 不 全 (77) 重 智力 发 育 不 全 , 脑 小 、 躁动、 MOR 
95. Duane Syndrome (眼球 后 退 ), 面神经 ERER AM. FARZ. 
FØL RE AGE (78) 妥 反 射 亢进 (95) 


96. Dyscontrol Syndrome (控制 障碍 ), W 
A GLIR» THER ERT 
(79) 
97. Eaton-Lambert Syndrome (恶性 肿瘤 
合并 肌 无 力 ), FRF AN RE 
MMR EEDE, RER Xi 
毒 异常 敏感 ED 
98. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 
胚层 发 育 不 良 )， 智 力 发 育 低下 (83) 
99. Empty Sella Syndrome (25 4845) , 脑 背 
WARM AM (84) | 
100. Espildora-Lugue Syndrome RR — føl 
瘫 )， 对 侧 肢体 暂时 性 偏瘫 (87) | 
101. Familial Hypogonadism Syndrome( 家 | 
族 性 生殖 腺 功能 不 足 )， 不 完全 性 神 | 
BEHR (88) | 
102. Fanconi I Syndrome 〈 胱 所 酸 沉积 | 
病 )， 智 力 低 下 ， 腿 反射 减退 《89) | 
103. Fanconi-Turler Syndrome ( 共 济 失调 | 
性 双 侧 瘫 )， 小 脑 性 共 济 失调 ， 痉 挛 
性 麻痹， 智力 低下 (90) 
104. Farber Syndrome (扩散 性 脂肪 肉 牙 
肿 ) 智力 低下 ， 声 音 嘱 哑 (90) 
105. Farmer-Mustian (前 庭 小 脑 性 共 济 失 
调 ) 发 作 性 眩晕 ， 小 脑 性 共 济 失 调 
ED 
106. Feer Syndrome (婴儿 上肢 痛 症 ), 失眠 ， 
BE MARKL HØRE OD 
107. Fetal Alcohol Syndrome (胎儿 酒精 中 
GE ER GRS ME H | 

济 失调 ， 肌 张力 低下 ， 运 动 失调 
(92) 
108. Foix Syndrome Qi 482) » 同 侧 头痛 ， 


| 
| 


面部 疼痛 ,三 叉 神经 第 一 枝 分 布 区 疼 


110. Forssman Syndrome， 头 部 不 自主 旋 
FG GERE RMN 
(95) 
. Foster Kennedy Syndrome( 额 叶 基层 
部 ), 精神 障碍 , 颅 压 增高 , 头痛 , 嗅 
MER (96) 
112. Foville I Syndrome ( 偏 视 协调 麻 
痹 )， 对 侧 肢 体 偏 竣 ， 同 侧 周围 性 面 
瘫 (96) 
. Francois Syndrome ( 鸟 样 头 白内障 综 
合 征 ) 智力 低下 ， 脑 发 育 不 全 (98) 
114. Frankl-Hochwart Syndrome ( 眼 一 神 
经 一 松 果 体 )， 颅 内 高 压 表现 ， 共 济 
KM, HU, HÅ (100) 
115. Friedreich Ataxia Syndrome (¥f $f) 
脑 性 共 济 失调 )， 共 济 失调 ， 构 音 障 

碍 ， 肌 张力 减退 ， 锥 体 束 征 阳性 
(101) 
116. Frohlich Syndrome ( 视 交叉 蛛网 膜 
炎 )， 智 力 减 退 ， 头 痛 、 恶 心 (101) 
117. Ganser Syndrome ( 假 性 痴呆 )， 轻 度 
智力 低下 , 健忘 , 所 问 非 所 答 , 头痛 、 
ÆR (105) 
118. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syn- 
drome (淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ), 小 
BAER ARR FR 
(106) 
119. Gasperini Syndrome ( 脑 桥 被 盖 )， 同 
侧面 神经 、 听 神经 不 全 麻痹 , 同 侧 听 

力 障碍 ， 同 侧 三 叉 神经 不 全 麻痹 
(108) 
120.G-Deletion I Syndrome， 智 能 障碍 
(54) (109) 
121. Gerlier Syndrome (WHER). R% 


11 


11 


& 
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学 ， 肌 无 力 (110) 
122. Gerstmann Syndrome (f EI) ,精神 错 
乱 , 遗忘 性 失语 、 失 读 、 失 认 、 空 间 
定向 障碍 am 
123. Godtfredsen Syndrome (HAR — Æ 
咽 部 肿瘤 )， 三 叉 神经 区 疼痛 ， 半 侧 
舌 体 运动 麻 碍 ap 
124. Goldenhar Syndrome (fR— H— # H 
发 育 异 常 ), 脑 积 水 , BAB 智 
力 低下 
125. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 泡 
性 表皮 松懈 )， 智 力 低下 (112) 
126. Goltz Syndrome (局 性 皮 肢 发 育 不 
全 )， 智 力 低下 a13) 
127. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
AWE. HERRARTE EME 
钝 或 精神 分 裂 症 13) 
128. Gradenigo Syndrome (RHR), = 
叉 神经 眼 枝 分 布 区 疼痛 ， 周 围 性 面 


RE BAER. AARMAU) | 


129. Greenfield Syndrome ($ JLA {tE 
质 营养 不 良 )， 肌 张力 减退 , MAE. 
FR HARM FRAME (116) 

130. Gregg Syndrome( 先 天 性 性 风疹 ) , 智 
力 低下 , 脑 积 水 ,， 脑膜 脱出 ， 共 济 失 
W. BR MENE. HE 


amn | 


131. Greig Syndröme (双眼 距 过 宽 ) , 智力 
低下 ， 听 力 障碍 (118) 
132. Gruber Syndrome ( py MEN HE AA AÈ 
育 异 常 )， 脑 发 育 不良 ， 痴 呆 19) 
133. Gruner-Bertolotti Syndrome， 偏 竣 ， 
偶 见 共 济 失调 (120) 
134. Guillain-Barre Syndrome (急性 感染 
性 多 发 性 神经 根 炎 ) ,多 发 性 神经 炎 ， 
有 眩 量 ,小 脑 及 脑 干 损害 , 小 脑 性 共 济 
失调 ， 深 反射 消失 ， 面 神经 麻痹 
(120) 
135. Hallervorden-Spatz Syndrome (苍白 


(111) 
j 


136. 


138. 


139. 


140. 


141. 


球 色素 变性 )， 锥 体 束 征 ， 小 脑 共 济 
KUR BET WARK MR 

a2) 
Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 
HÆ ARW). ME MASE 
失调 ， 智 力 发 育 迟 缓 ， 进 行 性 痴呆 ， 
智力 低下 ， 情 绪 紊乱 (122) 


. Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 


性 后 角膜 圆锥 ) ， 精 神 发 育 不 全 ， 智 
力 低下 (123) 
Hartnup Syndrome ( 粮 皮 病 一 小 脑 性 
运动 失调 一 肾 性 氨基 酸 尿 ) ， 小 脑 性 
FK AAGE MARE Bl 
反射 亢进 。 (124) 
Heerfordt Syndrome 〈 葡 萄 膜 炎 腮 腺 
热 )， 末 稍 性 面瘫 及 末 稍 性 神经 炎 
(124) 
Heidenhain Syndrome (皮质 盲 一 早 
老 性 痴呆 )， 精 神 衰退 ， 记 忆 力 显著 
减退 ,注意 力 不 集 中 , 锥 体外 系 表现 ， 
FET, MA (125) 
Helmholtz-Harrington Syndrome ( 角 
膜 混浊 合并 颅骨 发 育 障碍 )， 智 力 减 
退 ， 精 神 发 育 不 全 (125) 


. Hennebert Syndrome (梅毒 性 - 耳 源 


HERRED: MÅ HÆ 126) 


. Hertwig-Magendie Syndrome (眼球 


EPP, ， 同 侧 肢体 小 脑 性 共 济 失调 
(128) 


+ Hooft Syndrome ( 低 脂 血 症 ). 智力 低 


F (130) 


. Horner Syndrome ( 颈 交感 神经 麻 


PD. ERTER NK (130) 


. Horton I Syndrome (血管 性 偏 头 


BD MM BB EPER 
(132) 


. Hutchinson I Syndrome (先天 性 梅 


毒 角膜 炎 ) 听力 障碍 , 眩 时 平衡 功能 
障碍 (135) 
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148. 


15 


15: 


8 


153. 


154. 


155. 


16 


162. 


. Hyperviscosity Syndrome (高 粘度 )， 


. Hypothalamic Carrefour Syndrome 


. Jacobsen-Brodwall Syndrome( 眼 一 耳 


. Jacod Syndrome ( 岩 蝶 交叉 ), 三 叉 神 


. Kaufman Syndrome (精神 发 育 不 全 


+ Kimmelstiel-Wilson Syndrome (糖尿 


. Kinsbourine Syndrome (跳动 眼 ), 烦 


. Kleeblattschadel Syndrome (极度 脑 


. Klepfer Syndrome (智力 发 育 不 全 性 


. Kluver-Bucy Syndrome 〈 材 叶 切除 行 
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Hydrostatic Pressure Syndrome (流体 
静 力 压 ) ， 精 神 混乱 (136) 


头晕 ， 听 力 障碍 ， 运 动 失调 ， 耳 鸣 
(137) 


(下 丘脑 性 交叉 ), 半 侧 肢体 麻木 , 偏 | 
竣 , 失 用 症 , 实体 党 缺失 ,协同 不 能 | 
(137) | 


一 肾 贫血 ), 听力 减退 , HALE 
眩晕 (140) 


BM. HA: FN (141) 
Jhanke Syndrome (无 青光眼 的 Stur- 
ge-weber) WHF. WE M 
(142) 
Kallmann Syndrome ( 促 性 腺 激素 分 
小 不 足 一 性 腺 机 能 减退 一 嗅觉 缺 
失 )， 神 经 性 耳 碗 ， 智 力 低下 (144) 
Kartagener Syndrome (Ak t MERE | 
合并 白内障 ) , 智力 低下 , 幼稚 症 , 脑 
积 水 (145) 


一 小 角膜 一 小 头 )， 精 神 发 育 不 全 
(146) 


病 一 肾病 )， 末 稍 神经 病变 (147) 
躁 不 安 ， 易 激 惹 ， 智 力 低下 《147) 
积 水 )， 脑 膜 脱出 抽 搞 痉挛 (147) 


少年 性 痴呆 )， 进 行 性 少年 痴呆 和 知 
力 发 育 不 全 (149) 


为 )， 严 重 记忆 障碍 (150) 
Koerber-Salus-Elschnig Syndrome 


GREND: AM EE E 


166. 


167. 


168. 


169. 


170. 
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17; 


N 


17. 


P 


175. 


HEMNE. BRE EAA 
(150) 


. Krause Syndrome (先天 性 脑 眼 发 育 


不 良 ) ,智力 低下 或 大 脑 发 育 不 全 , 脑 
脱出 ， 脑 积 水 ， 颅 底 扁 平 (152) 


. Kufs Syndrome (AZ Ætt ARE 


HEAD» WEF. MR. hiiit 
济 失调 ， 麻 痹 (153) 


. Kwashiorkoe Syndrome ( 低 蛋 白 血 


症 )， 易 激动 ， 表 情 淡漠 ， 应 激 性 增 
高 (154) 
Lilliputian Syndrome ( 视 物 显 小 ) ， 
定 幻觉 (162) 
Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 
运动 失调 )， 小 脑 性 共 济 失 调 ， 智 力 
障碍 , GBS BANGE ONS 

a64) 
Lukianowiez Syndrome ( 镜 幻像 ), 偏 
JA ME MR 166) 
Marinesco-Sjogren Syndrome ( 共 济 
失调 一 白内障 一 侏 华 ) ,智力 低下 、 果 
小 、 小 脑 功能 障碍 ， 锥 体 束 征 (169) 
Marcus-Gunn Syndrome (F føl — fk 
B), i (167) 


. Marshall Syndrome( 非 典型 性 外 胚层 


发 育 障碍 )， 先 天 性 耳 侈 (171) 


. Melkersson-Rosenthal Syndrome ( 面 


部 复发 性 水 肿 一 Bell Bøk ØM — Søk gE 
舌 )， 面 神经 麻痹 ， 发 作 性 偏 头 痛 
(173) 


. Millard-Gubler Syndrome (外 展 神经 


一 面神经 麻痹 一 交叉 性 偏瘫 )， 小 脑 
症状 , 同 侧面 部 麻痹 及 对 侧 上 下 肢 竣 
EA (177) 


. Mobius I Syndrome (先天 性 双 侧 面 


神经 麻痹 )， 双 侧面 神经 麻痹 ， 语 言 
及 智力 障碍 (178) 
Mohr Syndrome ( 口 一 面 一 指 ( 趾 ))， 
精神 发 育 不 全 (178) 


176. 


177. 


178. 


179. 


180. 
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182. 


183. 


184. 


185. 


186. 


18 


8 


188. 


.Norrie Syndrome (ift få tE IR ER & 


. Penfield Syndrome (fl if Å + Hk 


RRA 
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Naegeli Syndrome (RAKARE) > 
体温 调节 功能 紊乱 (184) 
Nerve Behcet Syndrome (神经 白 塞 )， 
视神经 损害 截瘫 ,小 脑 性 共 济 失调 及 
周围 神经 受 损 , 脑膜 刺激 症状 , 智力 
减退 (185) 
Nicolau I Syndrome (治疗 意外 性 栓 
2, ARE. FØL ME. GE 
神经 兴奋 (185) 
Nielsen Syndrome (疲惫 精神 病 ), 注 
意 力 不 集 中 , MØRE BERN 
减退 或 消失 ， 精 神 欣 快 变 为 忧郁 不 
% MERE a86) 
Niemann-pick Syndrome ($h 4% $ B% 
脂 网 状 内 皮 组 织 增生 症 ) ,智力 低下 ， 
AR RARA, EKER, BR, 
PE] (186) 


缩 )， 智 力 迟 钝 ， 精 神 障 碍 ， 大 脑 发 | 
BARE: MA (188) 
Oculo-Cerebellar-Tegmental Syn- 
drome 〈 眼 一 小 脑 一 被 盖 ) ， 偏 竣 


(189) | 
Ophthalmic Short Circuit Syndrome 
(红眼 短路 ) ,疼痛 限于 患 侧 额 部 和 眶 | 
部 a91) 
Ophthalomoplegic-Migraine Syn- 
drome ( 眼 肌 麻 兽性 偏 头 痛 ), 偏 头 
DM OLE (193) 


Papillon-Leage-Psaume Syndrome ( [1 
腔 一 指 一 颜面 )， 智 力 低下 195) 
Pelizaeus-Merzbacher Syndrome (188 
HEROLEDELE  ÆM Hk 
调 , 舞蹈 样 动作 ， 疗 病 ， 听力 及 语言 
障碍 (198) 


RD), 头痛 , WARE 烦躁 不 安 , 多 
语 ， 精 神 障碍 (199) 
Pickwickian Syndrome (肥胖 呼吸 困 | 


难 嗜睡 ) PRE, BIER (200 


189. Posthypoxic Encephalopathy Syn- 


drome 〈 缺 氧 性 脑病 )， 头 痛 ， 烦 躁 不 
安 , 精神 障碍 , 阅读 不 能 , 计算 不 能 ， 
定向 力 障碍 (204) 


190. Postvaccinial Ocular Syndrome (Rå 


R), Kl BA FG 
炎 (205) 


191. Pregnancy Hypertension Syndrome 


CERAME) Jo I ME 
fik (206) 


192. Pterygo Palatine Fossa Syndrome (JR 


BR). =IXHØH—, OTÆR 
FEIDE BE (206 


193. Punch-Drunk Syndrome GH). K 


情 呆 滞 ， 神 智 错乱 ， 说 话 困难 (207) 


194. Pyle Syndrome (颅骨 一 干 骼 端 发 及 


AZ), BEATHE Mt, KRAVE 
Ei (208) 


195. Quincke Syndrome ( 耳 源 性 脑 积 水 ) - 


颅 压 增高 ， 眩 学 头 痛 ， 哺 睡 (200) 


196. Refsllm Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 


失调 一 夜 育 一 多 发 性 神经 炎 )， 慢 性 
或 多 发 性 神经 炎 病 变 , MAKA t 
FEHR, MER (210) 


197. Reimann Syndrome (高 粘 稠 度 ) k 


M. BEE BK (211) 


198. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 


经 失调 )， 生 长 发 育 迟 缓 ， 智 力 正常 
或 稍 有 减低 (215) 


199. Rud Syndrome (侏儒 一 鱼鳞 瘤 样 红 


皮 病 一 智力 缺陷 ), 智力 低下 , RR. 
ME RER (219) 


200. Russell Syndrome (婴儿 消瘦 )， 精神 


欣 快 ， 动 作 过 多 (219) 


201. Sabin-Feldman Syndrome ( 脑 损 害 一 


脉络 膜 视网膜 病 ) ， 脑 小 畸形 ， 偶 见 
脑 积 水 ， 有 各 种 神经 症状 (220) 


202. Schilder Syndrome (弥漫 性 轴 索 周围 
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性 脑 炎 ), 精神 迟钝 ， 眩 学, 痴呆 , 抽 
搞 ， 共 济 失调 ， 进 行 性 痉挛 (222) 


，203. Senior Syndrome( 肾 小 管 一 实质 性 肾 | 


病 一 视网膜 变性 )， 智 力 低下 (224) 
204. Siegrist Syndrome (色素 性 脉络 膜 血 

管 ), å Ji KG FK, 

WA FRERE (226) 
205. Sjogren-Larsson Syndrome (痉挛 性 
BEBE — II REED, E 
力 发 育 不 全 (228) 
. Spillan 一 Scott Syndrome (中 枢 神 经 
系统 营养 缺乏 ) ， 智 力 低下 ， 精 神 抑 
郁 , 偶 见 精神 失常 , 双 侧 神经 性 耳 营 
或 耳鸣 (232) 
Tay-Sachs Syndrome (H JLE REHE 
家 族 性 痴呆 )， 表 情 淡漠 , 智力 障碍 ， 
痴呆 , 小 脑 性 共 济 失 调 , 运动 神经 元 
FEE (242) 
208. Villaret Syndrome (腮腺 后 间隙 ), 同 

侧 的 第 KK 、X 、 


201 


3 


207. 


(254) 

. Vogt-Koyanagi-Harada Syndrome 
(葡萄 膜 炎 一 皮肤 白班 一 脑膜 脑 炎 )， 
急性 脑 炎 或 脑膜 脑 炎 的 表现 , 偏瘫 失 
语 ， 外 展 神经 麻痹 ， 听 力 障碍 (256) 
, Von Economo Syndrome (8 gë tE ii 
炎 )， 发 热 ， 头 痛 ， 头 尝 ， 疲乏 ,无 
辨别 能 力 ， 精 神 异 常 (258) 
. Von Graefe Syndrome (慢性 进行 性 
眼 肌 麻痹 )， 双 侧面 部 神经 麻痹 ， 构 
音 及 智力 障碍 (259) 
212. Von-Hippel-Lindau Syndrome GL 
BEEN + TAES MAN, 疾 
& (259) 
213. Weber Syndrome (EX HERH 

FRA BSE TRE) > XS DA RE 
(265) 
214. Wernicke Syndrome (上 部 出 血性 脑 
灰质 病 )， 头 痛 ， 神 志 混乱 ， 进 行 性 


21 


MOE | 


ÆR, SE, Sk (268) 
215. Wilson ( 肝 豆 核 变 性 ), 锥 体外 系 病征 
(269) 

216. Wrinkly Skin Syndrome (皱纹 皮肤 )， 
智力 低下 (271) 
217. Wyburn - Mason Syndrome ( 脑 一 视 
FRED AED > 剧烈 头痛 , 呕吐 , 面 
神经 麻痹 ,语言 障碍 , 精神 发 育 不 全 
(271) 


I. MA, AERA 


.Aberfeld Syndrome( 先 天 性 脸 裂 狭小 合 
FESI. RE Hke g 
EE. FE a) 
Achard Syndrome (Marfan 变异 型 ), 骨 
TE GORE OD (2) 
. Adson Syndrome (前 斜 角 肌 )， 晚 期 肌 
张力 低下 ， 以 手 部 小 肌 群 为 主 。 9) 
. Aicardi Syndrome (脉络 膜 视网膜 异常 
— HARARE — BILER), MA 
BER REHM VEE 10) 
5. Albers-Schoenberg Syndrome (广泛 性 
脆性 骨 质 硬化 症 )， 骨 质 致密 增生 ， 多 
发 性 骨折 ， 颅 底 骨 增 厚 ap 
Albright Syndrome GR HERE HE tE 
骨 炎 )， 骨 质 软 化 a2) 
. Alstroem-Olsen Syndrome (先天 性 黑 
BD, ER, i AE ME a4) 
. Apert Syndrome ( 尖 头 合并 并 指 ( 趾 ) 畸 
形 ), 颅骨 发 育 畸形 , HE QD ME. 
HER JAR AER R. BEER 
融合 ， 上 颌 骨 发 育 不 全 a8) 
9. Apert-Crouzon Syndrome 〔 颅 面 骨 发 育 
FE): MARAME, BAS (19) 
10. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) ， 

牙齿 发 育 不 良 ， 上 颌 骨 发 育 不 全 ， 上 

层 退 缩 及 下 层 凸 出 (23) 
11. Balint Syndrome (Kg JATE WEND > 
两 侧 肢体 失去 协调 ， 上 肢 可 呈 强 直 性 


y 


w 


a 


P 


g 


眼 综合 征 
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13. 


14. 
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24. 


和 运动 失调 现象 (25) 
Barnard-Scholz Syndrome (视网膜 色 
素 变性 一 眼 肌 麻 痹 ), 面 、 颈 、 肩 部 肌 
肉 无 力 ， 进 行 性 肌 营 养 不 良 ， 骨 骼 异 
常 (26) 
Barre-Lieou Syndrome ( 颈 部 按 伤 ), F 
强直 ， 颈 肌 疼 痛 ， 颈 椎 骨 质 增生 ， 骨 
刺 形 成 (26) 
Bartholin-Patau Syndrome (13 一 15 三 
体 ), i (BD 畸形 ， 手 指 和 手 届 曲 

QD 


. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 


一 脂 蛋白 缺乏 ) 生长 发 育 迟 缓 (28) 


. Berardinelli-Seip Syndrome (先天 性 全 


身 脂 质 营 养 不 良 )， 面 容 衰老 ， 牙 齿 、 
颅骨 发 育 过 尖 ， 手 大 ， 脚 大 及 巨大 畸 
形 (33) 


. Blatt Syndrome ( 颅 一 眶 一 眼球 神经 管 


闭合 不 全 )， 颅 骨 变形 ， 面 骨 畸 形 
(36) 


. Bonnevie-Ulleich Syndrome (淋巴 管 扩 


K), HA MORE BE E 
长 发 育 缓慢 , 四 肢 畸 形 , 并 指 ( 趾 ) 畸 
形 足 (38) 


. Brueghel Syndrome ON fil 935) + 


下 颌 肌 张力 障碍 ， 斜 颈 ， 辟 部 运动 受 
限 (42) 


j. Burnett Syndrome ( 饮 乳 者 )， 肌 无 力 


(44) 


.Caffey Syndrome (BLE KJÆRE), 


受累 骨 运 动 受 限 ， 肿 胀 及 触 痛 (45) 


. Canavan Syndrome (AÑ H AR RRE 


性 )， 肌 肉松 弛 ， 一 岁 后 肌 张 力 增加 ， 
瘫痪 (46) 


. Carpenter Syndrome ( 尖 头 多 并 指 


ORD E), RA. GE MODE 
UD 

Carr-Barr-Plunknett Syndrome (P9 X 

染色 体 ), 骨骼 畸形 , NES BE 


| 


ARRE UD 
. Carson Syndrome (高 胱 氨 酸 尿 ), AE 
畸形 漏斗 胸 ， 膝 外 翻 ， 足 畸形 ， 四 肢 
AK, Hki. FAM (48) 
26.Cerebro —Facial-Reno-Arthro Syn- 
dactylia Syndrome ( 脑 一 面 一 肾 一 关 
FE RD 畸形 )， 面 部 不 对 称 ， 双 
BEHE. BE, ARTH MAAL 
突 肌 萎缩 (49) 
27. Chromosomt 18 Partial deletion (long 
Arm) Syndrome (染色 体 18 (长 辟 ) 部 
分 缺失 ), RR ER RBG Ah 
畸形 ， 纺 锤 指 ， 指 纹 异 常 (53) 
28. Chromosome 18 Partial Deletion (short 
Arm) Syndrome (染色 体 18 GII) 部 
分 缺失 ), 身材 短小 DIE MR 
脸 ， 下 颌 后 退 ， 齿 发 育 不 全 GO 
29. Chromosome-18 Cycle Syndrome (18- 
FRUE JA) ET HESTER Ki 
fi GR, MGE (53) 
30. Chromosome 22 Partial Deletion (Long 
Arm) Syndrome (染色 体 22 (长 臂 ) 部 
分 缺失 )， 小 头 畸形 , WGS, BEE 
分 叉 ， 第 2、3 趾 合拢 ， 第 5 指 弯曲 
(54) 
. Chromosome = X Syndrome (三 X 染 
色 体 )， 小 头 畸 形 ， 牙 齿 排列 异常 
(53) 
32. Chromosome 13q Partial Deletion 
(Long Arm) Syndrome (染色 体 13q 
《长 臂 》 部 分 缺失 ), 小 头 , 短 身材 ,三 
角形 头 , 肌 张 力 减弱 , 骨 发 育 不 全 , M 
指 发 育 不 良 ， 短 颈 ， 体 重 轻 (54) 
33. Cockayne Syndrome (侏儒 一 视网膜 萎 
MH), 手足 粗大 , RREH 
凸 及 关节 强直 ， 四 肢 长 . 肌 张 力 增加 ， 
FERI. HK EM (56) 
34. Coffin Syndrome (消瘦 一 痉挛 一 侏 
R, 发 育 迟 缓 ， 侏儒， 体形 纤细 ， 短 


2: 


名 
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头 ， 耳 大 鼻 小 ， 椎 裂 ， 指 纤细 ， 弓 形 
足 (57) 
35. Coffin-Lowry Syndrome， 特 殊 面容 ， 
上 颌 骨 发 育 不 全 , 骨骼 畸形 , 胸骨 短 ， 
ERRE, HRH AFE 67) 
36. Cohen Syndrome (肥胖 一 脑 一 眼 一 骨 
HRA), HERE, NE, HENS 
SME, EEM, BEN Gh 


BE) (59) 
37. Congenital Mege Trichia (先天 性 巨 毛 
症 ) AR» HR (60) 


3 


& 


. Conradi Syndrome (AR HA 
£), 生长 发 育 迟 缓 , 四 肢 短小 , PR 


KVM» ME (61) 
39. Costen Syndrome (FAH), 牙齿 
咬合 功能 不 良 ， 深 复 覆 (61) 


40. Creutzfeldt-Jakob Syndrome ( 亚 急性 
MMRR MARA BEE 
(63) 

+ Cri-du-Chat Syndrome ( 猫 叫 ), 小 头 ， 
生长 发 育 迟缓 ， 颜 面 发 育 异常 ， 肖 柱 
MG, ØB. MENN, H 
畸形 ， 并 指 (63) 
42. Curtius Syndrome( 外 胚层 发 育 障碍 伴 
眼 部 畸形 )， 小 头 ， 面 骨 发 育 障 碍 ,多 
指 、 并 指 、 牙 齿 发 育 不 全 ， 患 侧 舌 肥 
大 (64) 
43. Cyclopism Syndrome (独眼 畸形 )， 小 
SE, PE, UNGE. ME 


4 


蝶 骨 缺 如 (66) 
44. Darier- White Syndrome (3 fi fLA 
良 )， 身 材 矮小 (68) 


4 


& 


. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥大 
一 大 脑 )， 小 头 畸 形 ,特殊 面容 ,骨骼 
肌 肥 大 , Mk SITTER MELD F 
AN (BED BE (12) 

46. De Myer Syndrome (面部 正中 裂 ), & 

ETR ERR. BER. EP 

脂肪 瘤 ， 低 “V” 型 额 发 际 (72) 


47. De Sanctis-Cacchione Syndrome (色素 
性 干 皮 病 一 白痴 ) NAER, kR 
(73) 
48. Dejerine-Sottas Syndrome (遗传 性 肌 
EME), 进行 性 对 称 性 肌 萎 缩 , 骨骼 
ME. BÆR. DAAE. EN 
5 (71) 
49. Dental-Ocular-Cutaneous Syndrome 
( 齿 一 眼 一 皮肤 ) ， 并 指 、 弯 指 ， 牙 齿 
畸形 (73) 
50. Di Saia Syndrome (胎儿 茶 丙 酮 香 豆 
FO, ER ME BE MEGA) 
51. Diffuse Keratases Syndrome (弥漫 性 
角 化 病 )， 小 头 畸 形 (74) 
52. Diver Syndrome (潜水 员 ) ， 剧 烈 的 关 
节 酸 痛 ， 肢 体 运动 障碍 (75) 
53. Donohue Syndrome (PERAR), 身材 短 
DN AR HX (75) 
54. Drummond Syndrome (WRH), fk 
侍 ， 小 精灵 样 面容 ， 鼻 粱 下 陷 ， 颅 骨 
狭窄 ， 骨 硬化 (77) 
55. Duane Syndrome (眼球 后 退 ), 骨骼 畸 
形 , MEMS MERER, F. UG 
形 (78) 
56. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹力 纤 
维 发 育 异常 ), 关节 伸展 过 度 , 易 脱 白 
FRP» MER (82) 
57. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 
胚层 发 育 不 良 )， 软骨 发 育 不 全 , 四 肢 
ADD ERA. BRASH BEFED 

端 扩 大 ， 多 指 畸 形 ， 牙 齿 发 育 不 全 
(83) 
58. Elsahy-Waters Syndrome( 鳃 骨骼 生殖 
器 ), 短 头 , 面 正中 部 发 育 不 良 ， 多 发 
HERR. DRA, BRA. MA 
(84) 

59. Elschnig I Syndrome R, EX 
(84) 
60. Engelmann Syndrome (婴儿 多 发 性 硬 
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化 性 肥厚 性 骨 病 ) ,进行 性 骨 硬化 和 骨 
质 增生 ， 主 要 以 骨 中 间 为 主 ， 双 侧 长 
骨 骨 - 干 对 称 性 梭 形 扩大 ， 扁 平 骨 ， 助 
骨 , 也 : 骨 也 可 有 改变 , 膝 内 翻 或 外 翻 ， 
ET 肌肉 发 育 不 良 , 肌肉 萎缩 , 出 
FE (85) 
. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 
角质 瘤 )， 疏 部 剧烈 烧灼 感 或 刺 痛 ， 腹 
痛 (87) 
62. Familial Hypogonadism Syndrome (家 | 
族 性 生殖 腺 功能 不 足 )， 中 等 肥胖 , Ki 
身材 (88) 
63. Fanconi I Syndrome CM & Af Bi EL 
WD: RABA, HEN: RR. 


6 


病理 性 骨折 (89) 
64. Faulk-Epstein-Jones Syndrome fÆ fi 
后 部 融合 (91) 


65. Felty Syndrome ( 关 风 湿性 关节 炎 一 
脾 肿 大 )， 慢 性 变形 性 类 风湿 关节 炎 
(92) 

. Folling Syndrome( 共 丙酮 尿 症 ) , 身体 
发 育 不 良 ， 身 高 体重 低 于 正常 ， 小 头 
畸形 ， 扁 平 足 (95) 
. Franceschetti-Klein Syndrome (下 颌 骨 
面部 发 育 障碍 ), 面部 畸形 , 尤 如 鸟 样 | 
X MS EO, FERAM, D 
H, H, SHAE (97) 
68. Francois I Syndrome ( 鸟 样 头 白 内 
障 ), SHE GR KARER 
R, TE MARE, FENG 
ME (98) 
69. Francois I Syndrome (家 族 性 皮肤 软 
骨 一 角膜 营养 不 良 ,) 手足 骨骼 畸形 ， 
头颅 和 颜面 畸形 (99) 
Freeman-Sheldon Syndrome ( 颅 一 腕 
一 脸 板 营养 不 良 ), 哆 口哨 样 面 容 , 手 
指 弯曲 挛缩 , 杆 状 趾 , 马蹄 内 翻 足 , 腕 
部 异常 ， 短 颈 ， 冰 柱 侧 凸 (100) 
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71. Friesreich Ataxia Syndrome (#§ $87) A 


HÆR, WEED BEE 


(101) 
72. Frohlich Syndrome ( 视 交叉 蛛网 膜 
炎 )， 生 长 发 育 迟缓 (101) 


73. Fryns Syndrome， 胸 部 狭窄 ， 面 部 粗 
E. ENO, ER. BR. BEME 
育 不 良 ， 指 骨 过 短 (102) 

74. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
这 一 骨 病 综合 征 )， 侏 侍 ， 尖 头 畸 形 ， 
额 骨 隆 起 , RAPRA, 短 指 并 指 , 牙 
齿 排列 错位 (105) 

75. Garrod Syndrome ( 黑 酸 尿 病 ), 多 发 性 
关节 炎 ， 关 节 椅 形 ， 腰 椎 畸形 (107) 

76. G-Deletion I Syndrome, 生长 发 育 不 
和 良 ， 小 头 畸形 , 肌 张 力 减退 , 第 二 、 三 
BE Pr: (54) (109) 

77. Gelfard-Hyman Syndrome (家 族 性 组 
织 细胞 性 皮肤 关节 炎 ), 手 和 腕 部 关节 
痛 (109) 

78. Goldenhar Syndrome (BR — 1 — #¥f tt 
BARR) MERETE VER, 
SKAGE. UD, AE REK 
全 ， 小 耳 ， 外 耳 道 缺 如 (111) 

79. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 疱 
性 表皮 松懈 ), 生长 发 育 迟 缓 , 口 小 畸 
形 (112) 

80. Goltz Syndrome (局 灶 性 皮肤 发 育 不 
E), DARE, ARAE, MER 

a13) 

81. Gorlin-Chaudhry-Moss Syndrome, føl 
面 骨 发 育 畸形 , MØRE MT GE 
天 性 牙齿 异常 (113) 

82. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
细胞 痣 )' 下颌 突出 及 圳 肿 , 颌 部 肿瘤， 
HE, FEET 13) 

83. Graefe Syndrome (进行 性 营养 不 良性 
眼 肌 麻痹 ) ,面部 肌肉 受 侵 出 现 前 额 皱 
纹 ， 头 向 后 倾斜 a14) 

84. Gregg Syndrome (先天 性 风疹 ), 先天 
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ERX. ABE an 
85. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 )， 面 部 
畸形 ， 额 骨 隆起 双 标 侧 隆 凸 ， 头 颅 前 
EBE WART, BREE. BA 
118) 

86. Gruber Syndrome (pA BEEN HERE 
RR), FRERE EEE 19) 
87. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 
一 耳 偶 一 运动 失调 ) 4 TA EN N 
凸 , 骨骼 异常 , 如 短 身材 , 膝 外 翻 ， 驼 
B, EWE, MASM 22) 
88. Hand-Schuler-Christien Syndrome (Fr 
期 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 )， 发 育 迟缓 ， 
侏儒 ， 颅 骨灰 结 节 及 垂体 部 有 广泛 黄 
OE» FØR KA 
柱 , 骨盆 , 耻骨 等 也 可 受累 。 齿 发 育 不 

全 和 松动 (122) 
89. Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 性 
后 角膜 圆锥 ), 生长 发 育 障 碍 , 身材 短 


小 ， 桶 状 胸 ， 短 指 畸 形 (123) 
90. Heerfordt Syndrome Cl Wj BA MS I 
BD XM KERA (124) 
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. Helmholtz-Harrnington Syndrome 
(角膜 混浊 合并 颅骨 发 育 障碍 ) AE 
形 , MARE, 舟 状 头 ,腰椎 弯曲 , 多 
指 CAE)» Hi OD Bik BD RE 
龙虾 钳 多 指 症 ， 营 养 不 良 (125) 
92. Hilding Syndrome (破坏 性 虹膜 睫 状 体 
炎 伴 多 发 性 关节 脱 白 ) ,全 身 软骨 多 发 
性 破坏 ， 由 于 关节 圳 过 度 松弛 而 致 多 
KURE AABERGE, GA A 
PRD, MAKER (128) 
93. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 
瘤 )， 骨 受累 时 可 有 高 钙 血 症 (128) 
94. Hooft Syndrome 〈 低 脂 血 症 一 色 氨 酸 
异常 )， 生 长 发 育 迟 缓 (130) 
. Hunter Syndrome ( 粘 多 糖 沉 积 病 1 
W), 典型 面容 , 头 部 增 大 ,前额 和 点 
状 缝 突出 ， 短 颈 , 侏儒 , 关节 僵硬 , 肘 


9: 


& 


KRAG (132) 
96. Hurler Syndrome ( 粘 多 粮 f 沉 积 病 ), 面 
FARTA, MBEE FARR 
RPU: KAR KAR, WA, F 
E, FARD, EK GM IRN 
FE OR UDE RET 
FRE» KE (133) 
97. Hutchinson-Gilford Syndrome (早期 误 
老 ), EKBA, 身材 短小 , 四 肢 纤细 ， 
头面 比例 失调 ， 侏 颂 ， 老 人 面貌 ， 鸟 
FA WR KPE, Fko 
(136) 

98. Iris Dysplasia - Hypertelorism - Psy- 
chomotor Retardation Syndrome( 虹 腊 

发 育 不 良 一 双眼 距 增 宽 一 精神 运动 迟 
钝 ), 双 侧 或 单 侧 艇 关节 脱位 , 肌 张力 
减低 及 关节 可 过 度 松 弛 , 短 头 畏 形 ,上 
颌 骨 发 育 不 全 (139) 
99. Jadassohn-Læewandocosky — Syndrome 
RH BD PE, EFRA 
RTENE WO PEF, f, P 
床 充 满 黄色 角 化 物 (41) 
100. Kallmann Syndrome ( 促 性 腺 激素 分 
小 不 足 一 性 腺 机 能 减退 一 嗅觉 缺 
失 )， 第 4 掌骨 变 短 (144) 
101. Kartagener Syndrome( 鼻 肺脏 器 异 位 
合并 白内障 ), 多 指 GL) WER, 并 

助 (145) 
102. Kleeblattschadel Syndrome (极度 脑 
积 水 ) BLRB ERER. M 

侧 部 分 异常 突出 , 呈 三 叶 状 ,低位 耳 ， 
层 裂 ,肢体 痉挛 ,软骨 发 育 不 全 , F 
HEE, EL, MEE, ALHA 

节 强 直 (147) 
103. Klein Syndrome (虹膜 一 皮肤 一 听觉 
发 育 障碍 ), 颅骨 畸形 , 鼻 额 角 消失 ， 

下 颌 后 退 , 上 切 牙 畸 形 异 位 ,高 受 弓 ， 
DUMPE HSE. 第 二 、 三 肋骨 发 育 
不 全 , 肪 骨 和 胸廓 皮肤 有 愈 着 , 腕 骨 


眼 综合 征 
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及 钥 骨 分 化 不 良 ， 关节 强直 (148) 

104. Klinefelter Syndrome (先天 性 睾丸 发 

BAS), RØRET (148) 

105. Klippel-Feil Syndrome (先天 性 短 颈 

畸形 ) MAATE. SL S 

短 而 翁 硬 ， 头 运动 显著 受 限 ， 斜 颈 ， 

高 肚 马 ， 胸 椎 畸形 和 融合 或 数目 威 

D, FER FERD» WHER 

驼背 , 桶 状 胸 ,， SETER AE EL 

(149) 

106. Klippl-Trenaunay-Weber Syn-drome 

CEE BREE aS) ,软组织 和 骨骼 肥 

K 使 患 肢 较 长 , 皮 温 较 高 , AEN 

5 (149) 

107. Kohn-Romato Syndrome (fl Kt: DU 
1. MMI, RLE), HØGE 

(151) 

108. Krause Syndrome (先天 性 脑 一 眼 发 

育 不 良 )， FØRERE FR, få 
AD MR ik BD 四 肢 畏 形 

(152) 

109. Legg-Calve-Perthes Syndrome (股骨 

JED ， 关 节 疼 痛 ， 活 动 受 

限 ， 肌 肉 痉挛 (158) 

110. Leopard Syndrome ($4 BE) » 生长 较 缓 

W BT ED EE 

WR FORA, GRR, E 

位 耳 (160) 

111. Lubarsch-Pick Syndrome 〈 原 发 性 淀 

粉 样 变性 )， 进 行 性 肌 无 力 ， 偶 见 骨 


dlr. ERR a65) 
112. Madida Syndrome (湿性 ) ， 部 分 病例 
有 肢 端 烧灼 样 疼痛 a66) 


113. Marchesani Syndrome (球形 晶状体 
ETE)» SETE ÆR 
大 , KK ME FRE EK 
FE då AD 短 粗 (166) 
114. Marcus-Gunn Syndrome (F $i — 
目 )， 双 侧 短 指 ， 钩 足 (167) 


115. Marfan Syndrome (先天 性 全 身 结缔 
ERWEE), 躯体 纤细 , 四 肢 细 长 ， 
BEER, FER, ANAEE 
韧带 松弛 ,关节 过 度 伸展 ,胸部 畏 形 ， 
扁平 足 ， 头 颅 狭长 ， 耳 廓 畸形 ， 低 位 
H, ABS. PR EL#nh. # 
根 四 陷 a67) 

116. Marie-Sainton Syndrome (锁骨 -颅骨 
发 育 不 全 )， 颅 骨 发 育 不 全 ， 头 颅 不 
成 比例 增 大 , 头盖骨 颖 不 吻合 ， 额 骨 
顶 骨 隆 起 , 短 头 畸 形 , HARE, K 
A, 高 爵 弓 ， 上 颌 发 育 不 良 ， 下 颌 相 
BERE MRR MRAMA NE, 
单 侧 或 双 侧 锁骨 发 育 不 全 ,使 患者 能 
EPA XP PER VF 
柱 后 侧 突 ,腰椎 过 度 前 凸 ,骨盆 畸形 ， 
肢体 骨骼 发 育 不 全 , 手指 不 对 称 , 细 
长 (169) 

117. Marinesco Sjogren Syndrome( 共 济 失 
调 一 白内障 一 侏儒 一 智力 缺陷 综合 
征 ), 侏儒 , 生长 发 育 迟 钝 ， 膝 外 翻 ， 
DØ, HRD MD (169) 

118. Marshall Syndrome( 非 典型 性 外 胚 发 
展 障碍 )， 患 者 面容 特殊 ， 鞍 鼻 ， 嘴 
层 肥 厚 (171) 

119. Martin-Aibright Syndrome 〈 假 性 甲 
状 旁 腺 功能 减退 ), 满月 脸 , 短 颈 , 短 
身材 , KR, MAE, REE, A 
ERREPA, RA, FEWR D 
PEFE., FE a7) 

120. Mefarland Syndrome， 面 部 扁平 ， 前 
额 部 突起 , BA, BR MR EA 
HEDRET. BET BUR EE 
位 .马蹄 外 翻 足 ， 手 掌 短 ， 椎 骨 异 常 

(172) 

121. Mckusick-Weibaecher Syndrome ( 先 
天 性 单 侧 下 肢 畸形 , 伴 先天 白内障 )， 
一 侧 下 肢 畸 形 缺 陷 , 进 行 性 脊柱 侧 凸 

a72) 
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122. Meckel Syndrome (ME — ZH 
— HEGE) ) ,出 生 时 即 有 脑膜 脱出 ， 
前 额 倾斜 , 小 头 畸 形 , 无 脑 畸 形 及 颌 
小 畸形 , ER ER TEAR ER, 
ik AED 畸形 ， 并 指 〈 趾 ) 73) 

. Meyenburg Syndrome (软骨 一 关节 

HAD, ， 无 关节 强直 的 类 风湿 

性 关节 炎 , 偶 有 多 关节 疼痛 , 四 肢 多 

发 性 关节 脱位 , 肋 软 骨 变 软 , 深 吸 气 

时 有 胸骨 思 陷 , 胸廓 变 扁 ， 甲 状 软骨 

软化 , 喉头 、 气管 变 扁 , RARER, 

BA, BR 74) 

Meyer-Schwickerath Syndrome (小 眼 

BR EN EL AFL MT» NE, FG 

B OE TE 主要 为 4、5 并 指 

E, 多 指 , 指骨 形成 不 全 ,指甲 不 

形成 , FAE AER, 牙 釉质 

发 育 不 良 (175) 

Miller Syndrome ( 双 侧 无 虹膜 一 肾 胚 

胎 瘤 ),， 常 有 小 头 畸形 , 半 侧 肥大 症 ， 

HE 77) 

Mohr Syndrome ( 0 — M — ft (ik) I 

A), HH Bi AR ER 

短 , 上 颌 骨 、 下 颌 骨 及 额 弓 发 育 不 全 ， 

ZH BD» BAH > FRE 

OE) RA, JET O 第 5 指 内 弯 ， 

中 切 牙 缺 如 ,牙齿 排列 不 齐全 身 骨 骼 

肌 营 养 不 良 ， 可 有 有 歧 带 肌 获 缩 和 无 

Jr BEAL, MAL 颈 部 肌肉 软弱 无 

力 (178) 
Murphy-Drachman Syndrome (吞咽 
困难 一 眼 瞪 下 垂 一 肌 营 养 不 良 ) 全 
身 骨 骼 肌 营养 不 良 ， 可 有 肢 带 肌 萎 
缩 和 无 力 , 面 肌 咀嚼 肌 , 颈 部 肌肉 软 
弱 无 力 (183) 

128. Naegeli Syndrome (黑色 素 细胞 疙 ) ， 

JER READER FER 
FANT HEEL BER a84) 
129. Nielsen Syndrome( 疫 备 精神 病 ), 肌 


12: 


8 


124. 


125. 


126. 


127. 


群 明显 疼痛 , 压痛 , 以 后 出 现 抽 搞 及 
肌肉 痛 性 痉挛 ,最 后 可 发 生 松 弛 和 萎 
缩 (186) 
130. Niemann-Pick Syndrome CZ i BE 
脂 网 状 内 皮 组 织 增生 症 )， 长 骨 和 颅 
BARER (186) 
131. Ollier Syndrome (多 发 性 内 生 软 骨 
M), 为 单 侧 发 病 , 表现 为 手 、 足 、 股 
骨 、 腓骨 、 骨 盆 和 颅骨 的 各 种 功能 障 
碍 , 关节 崎 形 , 髋 内 外 翻 及 面部 不 对 
Fr VHE BF (83) (190) 
132. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥 
厚 )， 头 颅 和 畸形 发 育 及 骨 增 生 ， 腰 
HEM PEED ih I PM DYRT 
型 , KA. 锁骨 弯曲 变形 , AAT 
形 ， 病 理性 骨折 (194) 
1133. Papillon-Leage-Psaume Syndrome ( [1 
腔 一 指 一 颜面 )， 并 指 、 多 指 〈195) 
134. Parkinson Syndrome (EMUREØM) , 四 
BEEF GE ER SB AE 
fø BI. MER a97) 
135. Perheentupa Syndrome (女性 侏 颂 )， 
IAR, MØRE, METT RE 
(199) 
136. Peter Syndrome (M—F), FiA 
D, 小 牙 , 排列 异常 ， 牙 釉质 发 育 不 
全 (199) 
137. Pharyngoconjunctivat Syn 
drome ( 咽 一 结膜 热 )， 肌 肉瘤 , 骨 和 
关节 痛 (200) 
138. Pickwickian Syndrome (肥胖 呼吸 困 
难 哮 睡 )， 高 度 肥胖 ， 脂 肪 的 分 布 呈 
向 心性 (200) 
139. Pierre Robin Syndrome (ØBI— 舌 下 
-AD BR. EFE UNGE 
为 三 大 特征 , 生长 发 育 不 良 ， 身 材 短 
小 ,骨骼 畸形 ， 软 骨 发 育 不 全 ， 双 侧 
马蹄 足 ， 颅 骨 贿 形 ， 耳 廓 畸形 ,听力 


Fever 
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障碍 ， 低 位 耳 ， 高 朋 弓 ， 鼻 根 扁平 
(201) 

140. Potter Syndrome ( 双 侧 性 肾 发 育 不 
£), BRAK, ARAF EAF, 
INF FEMTE FARFAR 
KE, FER (205) 
141. Pyle Syndrome (MA — FERRE 
RK), KRTRAMENFE, R 
KIRA: ARRA AURA E 

增 厚 及 密度 增高 的 骨 性 狮 面 状 外 观 ， 

副 鼻 窦 及 乳 突 无 气 室 腔 形成 ， 头 大 ， 
HIRA MRRP. FRA 
(208) 

142. Reese Syndrome, 小 头 畸形 , 低位 耳 ， 
PAL BEST, Fit OD BL 
(210) 

143. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 
BED 颅骨 发 育 异常 , FRAK, H 

BL JE OE) 畸形， 营养 不 良性 肌 
强直 (210) 
144. Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 盲 一 多 发 性 神经 炎 )， 骨 人 骼 
MÆRE ER, FREE. MEM 
(210) 

145. Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 
结膜 炎 )， 并 节 炎 ， 并 节 疼 痛 〈212) 
146. Renofcial Syndrome (肾脏 一 面部 )， 
面部 畸形 , 双 耳 大 而 低位 ,下颌 明显 
KOKE» BRETT RE (213) 
147. Riley-Day Syndrome 〈 家 族 性 植物 神 
RIDD MEG DAME. HRE 
骨折 (215) 
148. Rothmund-Thomson Syndrome ( 皮 
肤 损害 白内障 I 型 ), 身 材 矮小 .头颅 
畸形 ， 约 有 1/4 患 者 指甲 板 变 小 ， 粗 
KE ÆR FRAGA. F 

指 OE) 骨 末 端 变 短 ,或 骨骼 缺损 改 

变 (218) 
149. Rud Syndrome (侏儒 一 鱼鳞 癣 样 红 


BETRE)» MES. BR 
H. kR (219) 
150. Sandifer Syndrome (裂孔 疝 一 斜 颈 )， 
头 转向 一 侧 肩 部 焉 颈 并 转 头 , 睡 眠 时 
消失 (221) 
151. Scaphocephaly Syndrome ( 舟 状 头 )， 
AAR» MØTE EG EN, ME 
起 ， 上 额 小 下 额 大 (221) 
152. Schonenberg Syndrome (侏儒 一 心脏 
病 )， 侏 颂 表 现 为 成 比例 的 全 身 短小 
(223) 
153. Schulz I Syndrome ( 粒 细胞 缺乏 ) , 全 
身 痛 及 关节 肿胀 ,疼痛 不 适 (223) 
154. Shy-Drager Syndrome (直立 性 低 血 
压 -多 系统 萎缩 )， 多 为 远 端 肌 萎缩 
(225) 
155. Shy-Gonatas Syndrome ( 眼 一 咽 一 肌 
肉 营养 不 良 )， 脂 肪 及 软骨 营养 不 良 
(225) 
156. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 
不 良 白内障 ), 牙 齿 畸形 及 发 育 不 全 ， 
头 呈 倒 三 角形 , 额 骨 突 出 , 50% 的 病 
AR D PREKE (226) 
157. Sjogren I Syndrome (干燥 性 角膜 
结膜 炎 )， 慢 性 关节 炎 ， 关 节 疼痛 
(228) 
158. Sjogren-Larsson Syndrome (痉挛 性 
FEE IRER ED, F 
釉质 形成 不 全 ， 指 OE) 长 度 相差 悬 
殊 等 (228) 
159. Sorsby I Syndrome Gift PE BEE fk 
损 )， 骨 骼 异常 ， 局 限于 手足 末端 发 
AAR, ERA, Kok 
(231) 
160. Sotos Syndrome ( 巨 脑 ) , EM, 头 长 ， 
FEE MØRE 885. FÅ 
长 ， 出 生 时 身高 体重 超过 正常 (231) 
161. Steiner Syndrome ( 半 侧 面部 肥大 
症 ), 半 侧 面部 肥大 , 部 位 肢体 巨大 ， 
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骨骼 畸形 , 多 指 (H), 巨 指 BD # 
HND,» Både MYE. EF. 
半 侧 舌 肥大 ， 牙 齿 过 早 发 育 (233) 
162. Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 
粘膜 一 皮 肢 一 眼 )， 关 节 痛 ， 肌 肉 酸 
痛 (234) 
163. Stickler Syndrome (进行 性 遗传 性 关 
节 一 眼病 变 ), 关节 , 骨骼 发 育 异常 ， 
关节 肥大 , 关节 发 育 异常 和 早熟 , 关 
节 强 直 和 关节 痛 ,支持 关节 的 结缔 组 
织 和 关节 活动 度 异常 ， 肚 弄 (235) 
164. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜 
面 血管 瘤 )， 同 侧面 骨 肥 大 ， 肢 端 肥 
大 证， 躯体 肥胖 (236) 
165. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 
不 全 )， 发 育 迟缓， 身材 矮小 ， 呈 幼 
稚 状 , HARE RI, GRE. w 
BA, NF FERR, 骨 发 育 障 

W MERR, HANE, JEH 
(248) 
166. Van Bogaert-Hozary Syndrome ( 肢 端 
一 骨 质 溶解 一 面 发 育 不 全 )， 面 部 发 
BERG ATT AE MERES AT. 
ABZ. FARMER MEE 
SEN, W W JE EC252) 
167. Van Bogaert-Scherer-Epstein Syn- 
drome( 脑 腿 胆 固 醇 沉着 ), 全 身 皮 肢 
和 肌 妥 均 可 有 黄色 交 , 远 端 肌肉 消瘦 
(252) 
168. Villaret Syndrome (JB ØRJE IBR), $ 
方 肌 及 胸 锁 乳 突 肌 麻痹 (254) 
169. Von Bechterew Syndrome (关节 强直 
ERREK), RAIM. ERREX 
Å GENE, 骨膜 椎 间 钙 化 和 
骨 化 , ERE Å VEE 
硬 ， 多 发 性 关节 炎 ， 肌 肉 风湿 症 ，X 
线 见 结 节 样 脊椎 (257) 
170. Von Graefe Syndrome (慢性 进行 性 
RAURA). Zi ORD KE 


形 足 ， 和 乳腺 缺 如 (259) 
171. Von Recklinghausen Syndrome (多 发 
性 神经 纤维 瘤 )， 生 长 发 育 异 常 ， 半 
侧面 部 肥大 ， 骨 骼 改变 (260) 
172. Waardenburg Syndrome (REHA 
一 眼病 一 白 额 发 )， 头 短 畸 形 ， 鼻 梁 
KR ARAF, ER BAA 

可 见 牙齿 异常 ， 肢 体 畸 形 (262) 
173. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 
网 膜 变 性 一 朋 裂 ), 肤 外 翻 畸形 足 , 马 
BAME, PR, LARRET. 

膝 肘 和 指 关节 过 度 伸展 ， 手 指 细 而 
尖 ， 近 侧 的 指 〈 趾 关节 肿胀 (263) 
174. Walker-Clodius Syndrome ( 虾 钳 样 畸 
形 一 鼻 泪 管 阻塞 );， 毛 发 稀 政 ， 层 胜 
裂 ， 耳 畸形 ， 手 足 旦 虾 钳 样 (260 
175. Weber-Christian Syndrome (回归 热 
性 非 化 脓 性 结 节 性 脂肪 层 炎 )， 全 身 
皮下 大 小 不 等 ,多 发 性 皮下 结 节 性 病 

变 (266) 
176. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 
炎 一 肾 小 球 肾 炎 )， 骨 破坏 ， 关 节 炎 
(266) 

177. Weil Syndrome 〈 钩 端 螺旋 体 病 )， 感 
染 时 全 身 肌肉 酸痛 (267) 
178. Werner Syndrome (白内障 一 硬 皮 病 
一 早老 ), 生长 发 育 廉 碍 , 身材 短小 ， 

鸟 头 样 外 观 (267) 
179. Wildervanck Syndrome ( 颈 一 眼 一 听 
神经 ) PÅ VERN (269) 
180. Wolf Syndrome (染色 体 4 部 分 缺失 ) ， 
由 于 中 线 融 合 障碍 而 造成 眉 间 突出 ， 
BAR, MR, HRL, 15 

R, ER, 鱼 形 口 ， 人 中 短 宽 及 颌 小 
畸形 ， 连 贯 手 ， 拇 指 可 呈 双 涡 状 纹 ， 
KRUK (270) 
181. Wrinkly Skin Syndrome (皱纹 状 皮 
肤 ), RE, BORER, MEIRE 

肌 痛 (271) 
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5 BR- EARS 
1. Aarskog-Scott Syndrome ( 面 一 指 一 生 
殖 器 ) BREY GP 


2. Adrenal Sympathetic Syndrome ($ H 
腺 交感 神经 )， 多 尿 ， 肾 功能 衰竭 (9) 
3. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
HP), MA, EAR, REE (3) 
4. Alstroem-Olsen Syndrome (先天 性 黑 
BD, ， 肾 病 ， 性 腺 功能 低下 a49) 
5. Barnard-Scholz Syndrome (ER ILIR I- 
ME EEE, ERARE (26) 
6. Buckler I Syndrome (fi MAARE 
不 良 症 ) ， 尿 中 缺少 酸性 粘 多 糖 (43) 
7. Burnett Syndrome ( 饮 乳 者 )， 尿 比重 


低 ， 蛋 白 尿 ， 偶 有 血尿 (44) 
8. Carpenter Syndrome ( 尖 头 并 指 (Ak) 畸 
形 )， 生 殖 腺 发 育 不 全 (47) 


9. Carr-Barr-Plunknett Syndrome (四 X 
染色 体 )， 卵 集 发 育 不 全 ， 月 经 周期 不 
规则 ， 原 发 性 闭经 (47) 

10. Carson Syndrome (Å BE BRER) , 尿 中 
有 同型 胱 氨 酸 (48) 

11. Cat Eye Syndrome (440R), 泌尿 性 生 
殖 系统 畸形 (48) 

12.Cerebro — Facical-Reno-Arthro Syn- 
dactylia Syndrome( 脑 一 面 一 肾 一 关 
FJ AD ME)» WED» ERA 
不 全 和 慢性 间 质 性 肾炎 (49) 

13. Chromosome 1347 Partial Deletion 
(long arm) Syndrome 《染色 体 13q 部 
DRR), EMRE, REFR. 隐 
4 (54) 

14. Chromosome = X Syndrome (= X ål 
色 体 )， 生 殖 器 发 育 不 全 (53) 

15. Cockayne Syndrome( 侏 侍 一 视网膜 萎 
m- Ahe (56) 

16. Cohen Syndrome 〈 肥 胖 一 脑 一 眼 一 骨 
HRR), ， 生 殖 器 小 59) 


17. Conradi Syndrome (点 状 骨 骨 发 育 不 


2), ARERR (61) 
18. Cri-du-chat Syndrome ( 猫 叫 ), 肾脏 畸 
形 (63) 


19. Cushing I Syndrome (肾上腺 皮质 分 
WAL), 尿 17 一 柄 类固醇 , 17 羟 皮质 

类 固 醇 增加 ， 糖 尿 (64) 
20. Darier- White Syndrome ( 毛 训 角 化 不 
良 )， 生 殖 器 增殖 性 损害 及 发 育 不 全 
(68) 

21. De Lange 1 Syndrome (先天 性 肌 肥 大 
一 大 脑 ), 肾 畸 隐 睾 , 妇女 乳房 发 育 不 


4 (72) 
22. Donohue Syndrome (EØS HERA. 
外 生殖 器 和 和 乳头 肥大 (75) 


23. Drummond, Syndrome ( 蓝 尿布 )， 多 
BR BRR, MR MESEN an 
24. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 
BRUKE: EMME. M 
RULRRFE (83) 
25. Engelmann Syndrome (38 JLE Æ PETE 
化 性 肥厚 性 骨 病 )， 性 功能 低下 〈85) 
26. Epstein Syndrome (肾病 )， 坚 功能 不 
全 的 表现 , REA, 慢性 肾 小 球 肾炎 ， 
全 身 性 水 肿 (86) 
27. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 
MERD. 血尿 ,蛋白 尿 , 尿 中 含有 糖 
脂 空 泡 细胞 ， 肾 脏 肿 大 (87) 
28. Fahr-Volhard Syndrome (小 动脉 增生 
性 肾 硬化 ), 血尿 , 蛋白 尿 , 红细胞 管 
型 (88) 
29. Fanconi I Syndrome (家 族 性 青年 性 
RER), 多 尿 及 尿 比 重 低 , MEHN 
RRAK, WMR AAR HERR 
小 (89) 
30. Fanconi I Syndrome( 胱 氨 酸 沉积 
病 )， 进 行 性 肾脏 病 损 ， 肾 功能 减退 ， 
可 发 展 为 慢性 肾 小 球 肾炎 (89) 
31. Feer Syndrome (ØL). DH 
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病例 尿 汞 增加 (91) 
32. Frohlich Syndrome ( 视 交 叉 蛛网 膜 
K), 生殖 器 发 育 障碍 , 多 尿 烦 渴 ， 尿 

中 促 性 腺 素 消失 .第 二 性 征 发 育 不 全 ， 

不 长 胡须 及 摆 丸 不 下 降 ， 男 性 女性 化 
(101) 

33. Gansslen Syndrome (家 族 性 溶血 性 黄 
DEAR), 生殖 器 发 育 不 良 , 261 
HN (105) 
34. Garin-Bujadoux-Bannwarth Syndrome 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 )， 血 尿 ， 蛋 

白 尿 (106) 
35. Garrod Syndrome (MRR). ME 
尿 ， 尿 路 结石 (107) 
36. Gorlin-Glotz Syndrome (多 发 性 基底 
AE, SE (13) 
37. Gregg Syndrome (先天 性 风疹 ),. 尿 道 
FE BRAGG HEGE. MG 
(117) 

38. Greig Syndrome (双眼 距 过 宽 )， 肾 脏 
发 育 不 全 隐 嘿 (118) 
39. Gruber Syndrome ( py MAR tE 2 Å 
异常 )， 尿 道 下 裂 和 上 有 裂 ， 膀 胱 脱出 
(119) 

40. Hartnup Syndrome ( 糙 皮 病 一 小 脑 性 
运动 失调 一 肾 性 氨基 酸 尿 ) ,化 验 检查 

可 见 中 性 氨基 酸 尿 ， 尿 蓝 母 试验 呈 强 
阳性 (124) 
41. Hunter Syndrome (WE ULBUR I 
型 )， 尿 中 硫酸 软骨 素 B 和 硫酸 类 肝 

素 排出 增加 (132) 
42. Hutchinson-Gilford Syndrome (早期 
衰老 ), 生殖 器 发 育 不 全 , 性 腺 机 能 减 


退 (136) 
43. Hyperviscosity Syndrome (高 粘度 )， 
肾 功能 衰 疯 a37) 


44. Jacobs (EC) Syndrome〈 眼 一 口腔 一 
AREK), HÆR. 色素 沉着 , 阴 
囊 剧 烈 烧 灼 感 和 播 痒 ， 伴 脱 局 和 表 浅 


PENG (140) 
45. Jacobsen-Brodwall Syndrome ( 眼 一 耳 
一 肾 贫血 ), HERRER MPRE 
低 (140) 
46. Kallmann Syndrome (促进 腺 激素 分 
泌 不 足 一 性 腺 机 能 减退 一 嗅觉 缺失 )， 
性 器 官 发 育 不 良 ， 缺 乏 第 二 性 征 ， 促 
性 腺 激素 水 平 低 (144) 
47. Kimmelstiel-Wilson Syndrome (糖尿 
病 一 肾病 ) ,糖尿 病 性 肾炎 及 肾 功 能 衰 
竟 ， 肾 小 球 玻璃 样 变性 ， 血 尿 ， 蛋 白 
尿 ， 非 蛋白 氢 增 高 (147) 
48. Klinefelter Syndrome (ÆR EPIL 
育 不 全 )， 举 丸 小 , 男性 乳房 发 育 , 无 
精子 或 精子 精液 缺乏 ， 不 育 症 ， 先 天 
性 尿道 下 裂 . 尿 17 一 酮 和 17 一 羟 减 低 
或 正常 ， 促 性 腺 激素 增加 (148) 
49. Kussmanl-Marie Syndrome (多 发 性 结 
节 性 动脉 炎 ), 肾脏 受累 ,， 尿 中 有 红 血 
R KAR (153) 
50. Leopard Syndrome (HIRE), RNR 
缓 ， 性 腺 功能 低下 ， 生 殖 器 畸形 ， 尿 


MFA. HENZE (160) 
51. Marcus-Gunn Syndrome (F i — W 
目 ) BE (157) 


52. Meckel Syndrome (ØM H — 4 # 
Ei ED)» DUMAEN RR ET 
2 BE FERRI, ERAN 
出 现 尿毒 症 (173) 

53. Meyer-Schwickerath Syndrome (小 眼 
BD, få, 男性 尿道 下 裂 。 (175) 

54. Miller Synderome ( 双 侧 无 虹膜 一 肾 
胚胎 瘤 ) ,马蹄 肾 , 多 囊 肾 及 尿道 下 裂 ， 
ÆR (177) 

55. Nelson Syndrome (反馈 性 垂体 腺 瘤 )， 
尿 贿 症 ， 性 功能 减退 等 (184) 

56. Nerve Behcet Syndrome (神经 白 塞 )， 
BEE GREG HX, Å 
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层 和 阴道 ， 女 阴 演 疡 较 男 性 严重 
(185) 
.Potter Syndrome ( 双 侧 性 肾 发 育 不 
全 )， 肾 脏 春 样 发 育 障碍 或 肾 缺 失 畸 
形 ， 羊 水 过 少 或 结 节 性 羊膜 ， 女 性 常 
无 子宫 和 阴道 ， 男 性 常 无 直肠 和 肛门 
(205) 
58. Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 
HRR), 尿 急 , 尿频 , 尿 痛 , 尿道 炎 ， 
排尿 困难 ， 血 尿 ， 膀 胱 炎 ， 生 殖 器 溃 
疡 (212) 
. Renofacial Syndrome (肾脏 一 面部 )， 
FRK MERETE (213) 
60. Senior Syndrome 〈 肾 小 管 一 实质 性 肾 
病 一 视网膜 变性 ), 原 发 性 慢性 肾 小 管 
间 质 性 肾病 ， 轻 度 血尿 及 蛋白 尿 ， 烦 
A. SR, Bik (224) 
.Shy-Drager Syndrome (直立 性 低 血压 
一 多 系统 萎缩 )， 早 期 有 性 功能 不 全 
(225) 
, Siegrist Syndrome (色素 性 脉络 膜 血 
管 )， 肾 功能 衰竭 ， 蛋 白 尿 (226) 
63. Sorsby I Syndrome (遗传 性 黄斑 缺 
损 )， 肾 脏 发 育 不 良 (226) 
.Steiner Syndrome ( 半 侧面 部 肥大 
症 )， 肾 脏 ， 肾 上 腺 增 大 ， 尿 道 下 裂 
(233) 
Steinert Syndrome (萎缩 性 肌 强 直 )， 
性 功能 障碍 ， 性 腺 萎缩 (233) 
66. Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 粘 
膜 一 皮肤 一 眼 ) E ARERR LT A KE 

MIE RAK. PER 
(234) 
67. Turner Syndrome (先天 性 卵巢 发 育 
不 全 ), 生 殖 器 发 育 不 全 , 原 发 性 闭经 ， 
乳腺 不 发 育 ,阴毛 及 腋毛 稀少 或 缺乏 ， 
BÆR (248) 
68. Von Reuss Syndrome 〈 半 乳糖 血 症 ) > 
氨基 酸 尿 ， 蛋 白 尿 ， 半 乳糖 尿 (261) 


5 


I 


5! 


名 


6 


6 


8 


6: 


2 


6! 


& 


69. Wegener Syndrome (肉芽 肿 性 动脉 炎 
一 肾 小 球 性 肾炎 )， 肾 小 球 肾 炎 ， 蛋白 
尿 ， 管 型 尿 及 血尿 ， 前 列 腺 炎 (266) 

70. Weil Syndrome ( 钩 端 螺旋 体 )， 肾 功 
能 损害 ， 血 尿 ， 蛋 白 尿 ， 管 型 尿 

(267) 

71. Wilson Syndrome( 肝 豆 状 核 变 性 ) , 肾 
脏 严 重 受 损 , 出 现 肾 性 糖尿 , 血尿 , 氨 
基 酸 尿 ， 尿 中 铜 排出 量 增加 (269) 


七 、 造 血 和 网 状 内 皮 系 统 


. Acosta Syndrome (高 山 病 ) , 鼻 出 血 , 齿 
HALE (2) 
Acquired Immune Deficiency Synerome 
(获得 性 免疫 缺陷 )， 全 身 淋巴 结 病 (2) 
Addisson-Biermer Syndrome (恶性 贫 
血 )， 巨 幼 红细胞 性 贫血 ， 血 小 板 减少 
(7) 

. Albers-Schoenberg Syndrome (广泛 性 
脆性 骨 质 硬化 症 )， 贫 血 an 
+ Banti Syndrome ( 门 脉 性 肝 硬 化 伴 有 巨 
脾 )， 骨 髓 增生 ， 不 同 程度 的 肝 功 能 损 
害 ， 白 细胞 少 ， 进 行 性 贫血 (25) 
. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 
B 一 脂 蛋白 缺乏 ) , 红细胞 的 外 形 和 结构 
有 改变 (28) 
. Batten-Mayou Syndrome (少年 型 家 族 
性 黑 虞 性)， 血 涂 片 淋巴 细胞 中 3 一 
40%) 可 找到 空 泡 (29) 
Benign Abducent Nerve Palsy Syn- 
drome (良性 外 展 神经 麻痹 ), 外 围 血 象 
示 淋 巴 细胞 增多 (33) 
. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
《葡萄 膜 类 肉瘤 )， 贫 血 ， 白 细胞 减少 ， 
血小板 减少 ， 嗜 酸 粒 细胞 增多 (34) 
10. Bing-Neel Syndrome (神经 精神 病 巨 
球 蛋 白 血 症 ), 贫血 , 巨 球 蛋白 及 高 蛋 

白 血 症 (36) 
11. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
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调 )， 血 嗜 红细胞 增加 GI | 
12. Burger-Grutz 综合 征 ( 特 发 性 高 脂 血 
症 ) 白细胞 升 高 ， 血 胆固醇 和 磷酸 甘 
油 增高 (44) 
13. Burnett Syndrome ( 饮 乳 者 ), 血 钙 高 ， 
血 二 氧化 碳 结合 力 及 尿素 氮 升 高 (44) 
14. Caffey Syndrome ($ )L HÆRENE), 
贫血 ， 中 性 粒 细胞 增高 (45) 
15. Chediak-Higashi Syndrome (眼皮 肤 白 
化 病 )， 晚 期 出 现 贫血 ， 血 小 板 ， 中 性 
粒 细胞 减少 ， 肺 及 全 身 淋 巴结 肿 大 
(52) 
16. Cockayne Syndrome (侏儒 一 视网膜 
HRD: 血 中 尿素 氨 增 高 ， 血 蛋 
白 偏 低 (56) 
17.Cogan 1 Syndrome ( 非 梅毒 性 角膜 
膜 基质 炎 一 耳 萝 ) ,贫血 ,白细胞 增多 ， 


淋巴 结 肿 大 ， 肝 脾 肿 大 (57) 
18. Conradi Syndrome (AIRA M RAF 
全 )， 高 胆固醇 血 症 6D 


19. Cushing I Syndrome (肾上腺 皮质 分 
WALE), 空腹 血糖 增高 ,葡萄糖 耐 量 
减低 ， 高 血 钠 ， 低 血 钾 ， 尿 17 一 凑 一 
皮质 类 固 醇 与 17 酮 一 类 固 醇 增高 ， 血 
浆 ACTH 降低 , 淋巴 和 哮 酸 粒 细胞 减 
少 ， 中 性 粒 细胞 和 红细胞 增多 (64) 

20. Epstein Syndrome (肾病 ), 败血症, 静 
脉 炎 ， 贫 血 ， 血 沉 增高 ， 血 胆固醇 和 
磷脂 增多 (86) 

21. Fanconi 工 〈 胱 氨 酸 沉积 病 ) 低 血 钾 ， 
再 生 障 碍 性 贫血 ， 脾 肿 大 (89) 

22. Felty Syndrome (类 风湿 性 关节 炎 一 | 
脾 肿 大 )， 白 细胞 减少 ， 淋 巴结 肿 大 ，| 
脾 肿 大 (92) 

23. Gaucher Syndrome ( 含 脑 苷 脂 网 状 内 
皮 细胞 病 )， 贫 血 ， 血 小 板 减少 , 肝 脾 
WK. BA HE Kf (108) 

24. Godtfredsen Syndrome (海绵 窦 一 鼻 
WARIRI. A an 


25. Gregg Syndrome (先天 性 风疹 )， 贫 
血 ， 血小板 减少 (117) 
26. Hamman-Rich Syndrome ( 特 发 性 肺 
纤维 化 )， 血 中 类 风湿 因子 效 价 增高 ， 
动脉 血 中 二 氧化 碳 张力 降低 ， 高 球 蛋 
白 血 症 ， 血 哮 酸 粒 细胞 增加 〈122) 
. Hand-Schuller-Christian Syndrome 
( 尿 崩 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 )， 血 液 内 
胆固醇 增高 ， 骨 骸 内 可 找到 特殊 的 含 
有 充 脂性 的 巨 噬 细 胞 ， 嗜 伊 红细胞 等 
(123) 

28. Hermansky-Pudlak Syndrome (白化 
病 一 血小板 病 ), 血小板 功能 异常 , 骨 
舞 网 状 内 皮 细胞 浆 中 有 黑色 脂 质 颗粒 
(127) 

. Herrick Syndrome (镰刀 状 细胞 病 )， 
严重 贫血 ， 溶 血 危 象 ， 骨 丹 红 细胞 过 
度 增生 ， 白 细胞 增多 和 核 左 移 ， 镰 状 
红细胞 (127) 
30. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 
AD 继 发 性 脾 功 能 亢进 ， 贫 血 ， 血 小 
板 减少 和 白细胞 减少 ,溶血 性 贫血 , 白 
细胞 增多 ， 活 动 期 血沉 增 快 ， 白 细胞 
碱 性 磷酸 酶 增高 ， 血 清 蛋 白 降 低 ， 球 
蛋白 Ga: B) WE, r- 球 蛋白 减 
少 (128) 
. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 J 
型 ), 中 性 粒 细胞 和 淋巴 细胞 , 中 可 见 
深 紫色 大 小 形态 不 一 的 AMPS 颗粒 ， 
偶 在 WBC 中 有 Reilly 小 体 之 异常 颗 
粒 ， 尿 中 有 大 量 酸性 粘 多 糖 (AMPS) 
或 为 正常 人 的 10 倍 (133) 
32. Hyperviscosity Syndrome (高 粘 滞 
度 )， 贫 血 ， 出 血 等 ， 血 浆 蛋 白 测定 ， 
电泳 分 析 及 免疫 球 蛋 白 测定 ， 可 发 现 
异常 蛋白 减少 增加 ， 血 流 变 学 检查 可 
发 现 血 粘度 增加 。 37) 
33. Kussmanl-Marie Syndrome (多 发 性 结 
节 性 动脉 炎 ), 贫血 , 中 性 多 核 白细胞 
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增多 ， 嗜 伊 红细胞 增多 , r 一 球 蛋 白 增 
高 ， 血 沉 快 (153) 
34. Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 
运动 失调 )， 血 IgE 和 IgA 明显 减少 ， 

出 现 低 分 子 的 IgM， 但 IgG 正常 
(164) 
35. Menkes (I ) Syndrome (卷发 ),， 血清 
谷 氨 酸 增高 (仅见 于 一 个 家 族 ), EJL 
童 可 见 血清 铜 ， 兰 胞 浆 谷 铜 氧化 酶 含 
量 减 低 (74) 
36. Niemann-Pick Syndrome (qi 45 $ BE 
脂 网 状 内 皮 组 织 增生 症 ) , 低 色素 性 贫 
血 ,血清 总 脂 量 增高 ， 但 磷脂 含量 正 
常 ， 血 中 见 嗜 碱 性 网 状 细胞 ， 泡 沫 细 
胞 (186) 
37. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥 
BD, 高 盐酸 盐 血 症 , 高 血 钙 , 血清 碱 
LED FRE BRER 
氨 酸 增高 (194) 
38. Plummer-Vinson Syndrome ( 缺 铁 性 
吞咽 困难 )， 缺 铁 性 贫血 的 症状 (202) 
39. Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 
结膜 炎 ) 良性 期 可 有 血沉 加 快 ， 白 细 
胞 轻 度 增加 (212) 
40. Rothmund-Thomson Syndrome ( 皮 肢 
损害 白内障 1 型 )， 血 液 中 维生素 A 
降低 (218) 
41. Rud Syndrome føl — få MIFELE 
症 一 智力 缺陷 ) ,高 血色 素 巨细 胞 性 贫 
血 (219) 
42. Sjogren I Syndrome (干燥 性 角膜 一 
结膜 炎 )， 贫 血 ， 白 细胞 减少 (228) 
43. Snapper-Witts Syndrome, 高 血色 素 或 
低 血色 素性 贫血 (231) 
44. Tay-Sachs Syndrome (3 JL Æ MARTE 
家 族 性 痴呆 )， 肝 脾 肿 大 , 淋巴 细胞 浆 
中 有 脂 质 颗粒 (242) 
45. Weil Syndrome 〈 钩 端 螺旋 体 病 )， 贫 
血 ， 溶 血 征 象 (267) 


46. Wilson Syndrome ( 肝 豆 状 核 变性 ) , 溶 
血性 贫血 ,血清 铜 和 铜 蓝 蛋白 降低 , 血 
清 铜 氧化 酶 活性 降低 (269) 

47- Zinsser-Engman-Cole Syndrome ( 先 
天 性 角 化 障碍 ),， 再 生 障 碍 性 贫血 , 脾 
功能 亢进 (272) 


八 、 内 分 泌 系 统 


1. Addison disease( 特 发 性 甲状 旁 腺 功能 
低下 一 念珠 菌 病 ) 甲状 旁 腺 功能 低下 ， 
手足 抽 摘 ， 血 钙 降 低 ®©) 

2. Albers-Schoenberg Syndrome (广泛 性 
脆性 骨 质 硬化 症 )， 痛 经 和 月 经 量 减少 

ap 

3. Albright Syndrome (先天 性 厢 性 纤维 
骨 炎 )， 性 早熟 (12) 

4. Alstrom Syndrome (视网膜 变性 一 糖 
RR HR WRA. RHE MERE 

(14) 

5. Cushing 1 Syndrome (肾上腺 皮质 分 
WL), 脂肪 代谢 紊乱 , 向 心性 肥胖 ， 
MAR, 胡须 浓重 , 性 功能 障碍 , 女性 
常 闭经 ， 男 性 性 欲 减退 ， 糖 代谢 障碍 ， 
血糖 增高 (64) 

6. Cushing E Syndrome ( 视 交 叉 部 )， 巨 
人 症 ， 肢 端 肥大 (66) 

7. Dalrymple Syndrome (上 瞪 退 缩 征 ) , P 
亢 (67) 

8. D onohue Syndrome (ER), p4h% 
代谢 异常 ， 促 进 腺 激素 低 ， 血 糖 低 

(75) 

9. Empty Sella Syndrome ( 空 蝶 鞍 ), 垂体 
功能 减退 , 肢 端 肥大 ,甲状 腺 功能 亢进 ， 
妇女 多 毛 症 ， 女 子 男性 化 (84) 

10. Epstein Syndrome (肾病 ) , 糖尿 病 , 甲 
状 腺 功能 亢进 ， 基 础 代谢 率 低 (86) 

11. Frohlich Syndrome ( 视 交叉 蛛网 膜 

炎 )， 第 二 性 征 发 育 不 良 ， 肥 胖 O 

12. Graves Syndrome (内 分 泌 性 突 眼 ), 甲 
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状 腺 肿 大 ， 甲 状 腺 危 象 ， 月 经 紊乱 及 
FE, 基础 代谢 率 增高 , 血清 T3、T4 
含量 增高 a15) 
13. Hand-Schuller-Christian Syndrome 
( 尿 骨 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 )， 尿 月 定 
垂体 后 叶 受 累 (122) 
14. Leopard Syndrome (43), 垂体 功能 
低下 ， 原 发 性 或 继 发 性 性 低 激 素 症 
(160) 
15. Mauriac Syndrome (青年 性 糖尿 病 一 
侏儒 一 肥胖 )， 生 长 发 育 缓慢 ， 侏 颂 ， 
骨 质 琉 松 ， 肥 胖 伴 满月 脸 ， 青 年 性 糖 
尿 病 (172) 
16. Meckel Syndrome (卷发 )， 生 长 发 育 
RA (173) 
17. Mikulicz Syndrome (泪腺 一 唾液 腺 肥 
大 )， 淋 巴 腺 肿 大 (176) 
18. Perheentupa Syndrome (女性 侏 颂 )， 
青春 期 发 育 迟 缓 ， 月 经 过 少 ， 声 音 小 
(199) 
19. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 )， 甲 状 腺 机 能 低下 (215) 
20. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 
缺损 白内障 ! 型 )， 内 分 说 率 乱 (218) 
21. Russell Syndrome (婴儿 消瘦 )， 发 育 
迅速 ， 生 长 激素 含量 高 ， 但 皮下 脂肪 
ED, RRES (219) 
22. Simmonds Syndrome (产后 垂体 机 能 
减退 ), 后 叶 抗 利尿 激素 减少 , 低 血糖 ， 
基础 代谢 率 减低 ， 粘 液 性 水 肿 227) 
23. Snapper-Witts 综合 征 ， 脑 垂体 功能 不 
E, ARMALAR. 皮肤 苍白 萎缩 ， 
发 育 呈 幼稚 型 ， 生 殖 机 能 不 足 〈231) 
24. Steinert Syndrome (F Pt NLA HD)» 
ASD ÆR WRA PEF 
(233) 
25. Vertical Muscular Imbalance Syn- 
drome( 垂 直 性 肌肉 平衡 失调 )， 伴 有 


甲状 腺 功能 减退 ， 多 粘液 性 水 肿 
(253) 
26. Zollinger-Ellison Syndrome (多 发 性 内 
分 泌 腺 瘤 病 综合 征 )， 多 腺 体 腺 瘤 
(273) 


九 、 感 觉 系统 
1. Acosta Syndrome (高 山 病 ) ,手足 麻木 ， 
四 肢 疼痛 2) 


2. Adson Syndrome (前 斜 角 肌 )， 同 侧 辟 
部 麻木 , 疼痛 , 及 二 头 肌 反射 消失 ,前 
斜 角 肌 第 一 肋 附着 处 压痛 明显 (9) 

3. Anton Syndrome (否认 视 幻 觉 )， 异 常 
感觉 ,刺激 一 侧 肢 体 皮肤 而 感觉 是 在 另 


一 侧 皮肤 (18) 
4. Barre-Lieou Syndrome ( 颈 部 换 伤 )， 记 
背 上 肢 麻木 和 感觉 减退 (26) 


5. Browm-Sequard Syndrome (#f pë M 
损害 )， 感 觉 障 碍 ， 温 度 觉 消失 (42) 
6. Dejerine-Roussy Syndrome (丘脑 )， 深 
浅 感觉 减退 或 感觉 过 敏 (70) 
7. Devic Syndrome GRAF) + 深浅 
感觉 减退 或 消失 (73) 
8. Diver Syndrome (潜水 员 ), 下 肢 感觉 障 
Br KOMET (75) 
9. Friedreich Ataxia Syndrome (4f) Aà 
性 共 洪 失 调 )， 下 肢 腿 反射 消失 和 感觉 
障碍 (101) 
10. Gasperini Syndrome ( 脑 桥 被 盖 ) i 
面部 知觉 障碍 ， 对 侧 上 下 肢 感 觉 障碍 
(108) 

11. Gruner-Bertolotti Syndrome, %$ fig 2 
洞 症 样 感觉 障碍 (120) 
12. Guillain-Barre Syndrome (急性 感染 性 
多 发 性 神经 根 病变 ), 感觉 异常 , 一 过 
性 手指 麻木 ， 袜 套 样 感觉 。 (120) 
13. Hunt Syndrome (ERMA), i 
部 麻木 , 深部 感觉 减退 或 消失 . 舌 前 2/ 

3 味觉 消失 (132) 
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14. Meniere Syndrome (迷路 积 水 )， 前 庭 


功能 减退 (174) 
15. Nelson Syndrome (反馈 性 垂体 腺 瘤 )， 
头痛 ， 面 部 感觉 障碍 (184) 


16. Pancoast Syndrome ( 肺 尖 肿 瘤 ), 串 侧 
可 有 手臂 感觉 异常 ， 知 觉 麻木 ， 疼 痛 
和 轻 度 瘫痪 (195) 
17. Raymond-Cestan Syndrome ( 桥 脑 )， 
对 侧 偏瘫 及 同 侧 的 面 、 肢 体 及 躯干 的 
麻木 ， 三 叉 神经 的 感觉 障碍 ， 运 动 障 
碍 (209) 
18. Riley-Day Syndrome (家 族 性 植物 神 
经 失调 )， 对 痛觉 不 敏感 ， 味 觉 缺 乏 
(215) 
19. Romberg Syndrome GJ tE Ti fl MM 
缩 ), 起 病 隐 潜 渐进 ， 眼 眶 ,下颌 或 面 
类 部 的 轻微 感觉 障碍 或 疼痛 (216) 
20. Sluder Syndrome ( 蝶 腥 神经 节 刺 激 )， 
一 侧面 部 疼痛 ， 少 数 有 耳鸣 ， 耳 塞 感 
(230) 
21. Spillan-Scott Syndrome (中 枢 神经 系 
统 营养 缺乏 ) ， 深 感觉 感觉 减退 (2327 
22. Subclavian steal Syndrome (锁骨 下 动 
脉 偷 漏 )， 耳 鸣 ， 听 力 障碍 ， 患 侧 肢 休 
麻木 ， 刺 痛 或 感觉 异常 (237) 
23. Vertical Mugcular Imbalance Syn- 
drome (垂直 性 肌肉 平衡 失调 ) , 疲劳 ， 
恶心 ， 哎 吐 ， 头 痛 ， 手 足 麻 木 感 
(253) 
24. Wallenberg Syndrome (小 脑 后 下 动脉 
阻塞 ), 眩晕 ,恶心 呕吐 , 同 侧面 部 痛 


党 和 温 觉 消失 (265) 
25. Wildervanck Syndrome 〈( 颈 一 眼 一 听 

#2), HARAN (269) 
十 、 皮 肤 和 粘膜 


1. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
(获得 性 免疫 缺陷 ) 发 热 ， 资 汗 ， 粘 膜 
病 损 a2) 


2. Acute Retinal Necrosis Syndrome ($ 
性 视网膜 坏死 ) ,皮肤 单纯 疱疹 溃疡, 急 
性 水 痘 感染 ， 口 腔 溃疡 ， 低热。 (3) 

3. Addison 综合 征 〔 特 发 性 甲状 旁 腺 功能 
低下 一 含 珠 菌 病 )， 皮 肤 、 口 腔 念珠 苗 
BR, 皮 肢 干燥 , 皮肤 色素 沉着 ， 毛 发 
稀少 (6) 

4. Albinsm I Syndrome (白化 病 ) 皮肤 变 
白 , 色素 缺乏 an 

5. Albright Syndrome (45 X tE tE FE 
性 骨 炎 )， 皮 肤色 素 沉 着 (12) 

6. Andogsky Syndrome (皮肤 源 性 白 内 
障 )， 过 敏 性 皮炎 ， 过 度 色素 沉着 (16) 

7. Angelucci (过 敏 性 结膜 炎 ) BE 
苯 麻 疹 (16) 

8. Bartholin-Patau Syndrome (13—15 = 
体 )， 皮 肤 纹理 有 特异 性 改变 ， 指 纹 发 
育 不 良 ， 手 指 有 4 个 以 上 马 状 纹 ， 双 足 
BERANE RA. FELAH 

(27) 

9. Berardinelli-Seip Syndrome (先天 性 全 
身 脂 质 营养 不 良 ) 皮肤 粗糙 , 干燥 及 色 
素 沉着 (33) 

10. Bernard Syndrome ( 颈 交 感 神经 刺 

激 )， 局 部 皮肤 温度 下 降 ， 多 汗 (34) 
11. Besnier-Boeck-Schaumann Syndrome 
(葡萄 膜 类 肉 冯 )， 皮 肤 散在 性 、 多 发 
性 损害 (34) 
12. Block-Sulzberger Syndrome (色素 失 
W). 初 为 水 泡 、 丘 疹 ， 发 展 为 皮肤 色 
素 班 ， 色 紊 分 布 不 规划 ， 秃 发 ， 毛 襄 
HERE (37) 
13. Bourneville Syndrome ( 结 节 性 脑 硬 
化 ), 皮肤 脱色 素 区 , 暗 光 灯 下 见 脱 色 
KOBE RAAE ARM (39) 
14. Bowen disease (皮肤 原 位 瘤 )， 皮 肤 瞳 
红色 ， 坚 硬 ， 略 隆起 的 淡 红 色 丘疹 
(40) 
15. Burger Grutz Syndrome ( 特 发 性 高 脂 
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血 症 ) 皮肤 黄色 瘤 (44) 
16. Burnett Syndrome (KA#), KKE 
Å» BAR (44) 


17. Carson Syndrome (高 胱 氨 酸 尿 )， 四 
肢 皮 肤 可 见 网 状 青 斑 ， 面 类 潮红 (48) 
18.Cerebro Ffacial-Reno-Arthro Syn- 
dactylia Syndrome 〈 脑 一 面 一 肾 一 关 
FE BE) 畸形 )， 脂 洲 性 皮炎 ， 皮 
KERR ERR. I RITER 
HERE (49) 
19. Chediak-Higashi (眼皮 肤 白化 病 ) 常 
以 暴露 部 位 明显 ， 皮 肤 颜色 乳白 色 或 
灰白 色 ， 同 时 皮肤 易 合并 感染 (52) 
20. Cockayne Syndrome (侏儒 一 视网膜 
HE) BREMER 
容 ， 毛 发 细 、 出 汗 极 少 ， 出 现 发 红 和 
水 泡 性 表皮 剥离 及 色素 沉着 (56) 
21. Comedo-Cataract Syndrome (粉刺 一 
白内障 ) EEO AMK PE 
(59) 
22. Conradi Syndrome (AAR Fl HÆ MA 
2), 皮肤 色素 沉着 ， 角 化 不 良 ， 脂 溢 


HERR. TREG (61) 
23. Costen Syndrome (W FARW), OE 
粘膜 有 疱疹 性 糜烂 (6) 


24. Cottle Syndrome (WA), MMF 
(62) 
25. Cross Syndrome ( 低 色素 沉着 一 眼 
脑 ) ， 皮 肤 淡 红色 伴 色素 痔 及 党 斑 
(63) 
26. Crush Syndrome ($Æ), MM, 颈 
部 或 上 胸部 皮肤 变色 ， 发 绀 ， 弥 漫 性 
气 肿 (63) 
27. Curtius Syndrome (外 胚层 发 育 障碍 
伴 眼 部 畸形 )， 寻 常 性 鱼鳞 壮 。 64) 
28. Cystic Fibrosis Syndrome ( 襄 性 纤维 
变性 ), RARR, 汗液 中 钠 、 握 增 


加 (67) 
29. Darier-White Syndrome (毛囊 角 化 不 | 


良 ), 皮 肤 红色 丘疹 ,皮肤 溃疡 或 化 肤 。 
头 部 脂 溢 性 皮炎 ， 脱 发 ， 手 学， 足 底 
角 化 .类 粘膜 食道 及 生殖 器 粘膜 可 见 
HEKERE (68) 
30. De Sanctis-Cacchione Syndrome (色素 
性 干 皮 病 一 白痴 ), 皮 肢 对 光线 过 敏 及 
出 现 弥漫 性 红 丙 和 色素 沉着 区 ， 皮 肤 
HAREKIN, OR KE 
缩 ， 最 后 可 恶变 为 黑色 素 瘤 或 基底 细 
BU (73) 
31. Degos Syndrome (皮肤 恶性 萎缩 性 丘 
FE) ,皮肤 淡 红 色 丘 疹 逐 渐 形成 萎缩 性 
次 白色 中 心 , 口腔 粘膜 病变 (69) 
32. Dejerine-Sottas Syndrome (遗传 性 肌 
BEME), 皮肤 母 班 , 皮下 神经 纤维 疾 
(71) 
33. Diffuse Keratases Syndrome (弥漫 性 
角 化 病 ) FET YE fla BIDE, TTAB HE KIA > 
HS, Hå O 硬 皮 病 (74) 
34. Diver Syndrome (潜水 员 ), KIKE. 
灼热 感 ， 皮 肤 颜 色 花 斑 及 青紫 班 ， 皮 
下 气 肿 (75) 
35. Dominant Albinoidism Syndrome ( 显 
性 类 白化 病 )， 皮 肤 呈 粉红 或 红 白 色 
(75) 
36. Donohue Syndrome (ERS) , MØT 
病 ， 皮 下 脂肪 减少 (75) 
37. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹 力 纤 
维 发 育 异常 ), 皮肤 柔软 如 鹅毛 样 , 像 
BEG HETT ÆRLIGE BKS 
N, FAR. (82) 
38. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 
年 皮层 发 育 不 良 )， 皮 肤 干燥 , 皮脂 腺 


缺乏 (83) 
39. Engelmann (婴儿 多 发 性 硬化 性 肥厚 
性 骨 病 )， 鳞 状 皮肤 (85) 


40. Fabry Syndrome (全 身 弥 漫 性 血管 角 
FER) ,皮肤 见 有 分 散 或 集 钵 的 圆 形 或 
孵 圆 形 紫 红色 小 丘疹 ， 口 腔 粘膜 对 称 


眼 综合 征 


385 


性 红色 点 状 物 ED | 
41. Farber Syndrome ( 播 散 性 脂肪 肉芽 | 
MO, 皮肤 、 皮下 组 织 和 关节 周围 软 组 
织 有 结 节 样 及 肉芽 肿 性 浸润 (90) 
42. Faver-Racouchot Syndrome 〈 结 节 性 
弹力 纤维 变性 )， 皮 肢 增 厚 呈 淡 黄色 ， 
粉刺 和 滤 泡 样 可 肿 ， 颈 部 和 耳 后 皮肤 
有 黄色 小 结 节 (91) 

43. Feer Syndrome (婴儿 肢 痛 症 )， 皮 肤 
出 现 大 块 皮 片 剥脱 损害 , 面 顽 发 柴 , 掌 
BEE. Hå BE RARI, HEG 
FURE HE MASE. FR 
多 汗 (91) 
44. Felty Syndrome (类 风湿 性 关节 炎 一 
脾 肿 大 ) 皮肤 色素 沉着 , KKI O 
腔 粘膜 溃疡 (92) 
45. Folling Syndrome ( 葵 丙 酮 尿 症 ) 36 
分 白化 病 (95) 
46. Francois 1 Syndrome ( 鸟 样 头 白 内 
障 )， 皮 肤 萎缩 ， 干 燥 ， 毛 发 稀少 . 白 
MEL BREDE (98) | 
47. Franceschetti-Kaufman Syndrome ( 
BERE, BERKLEE (98) 
48. Frohlich Syndrome ( 视 交 叉 蛛 网 膜 
炎 )， 皮 肤 苍白 , R, 干燥 , 弹性 差 ，| 
体毛 少 ， 体 温 低 ao | 
49. Fuchs I Syndrome (粘膜 一 皮肤 一 | 
BD, RARA RRRS MF 
M DA EMR LGG | 
发 性 溃疡 (103) | 
50. Garin-Bujadouz-Bannwarth Syndrome | 
(淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 ) ， 皮 肤 环形 
红斑 (106) | 
51. Garrod Syndrome ( 黑 酸 尿 病 )， 皮 肤 
HOR (107) 
52. Gelfard-Hyman Syndrome (家 族 性 组 | 
织 细胞 性 皮肤 关节 炎 )， 皮 肤 呈 苔 交 | 
化 ， 多 发 性 皮 内 结 节 及 皮下 斑 块 。 “| 
《109) 


53. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 泡 
性 表皮 松懈 ), 皮肤 、 粘 膜 水 泡 ， 皮肤 
FÅ, EG EKM (12) 

54. Goltz Syndrome (局 灶 性 皮肤 发 育 不 
BD» EIKREM, 皮下 脂肪 疝 
H AARE ARER 13 

55. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
细胞 痣 ), 皮肤 基底 细胞 瘤 , 手掌 及 脚 
底 角 化 不 良 (113) 

56. Gregg Syndrome (先天 性 风疹 ), 皮肤 
BE HUE (117) 

57. Hand-Schuller-Christian Syndrome 
〈 尿 期 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 )， 皮 肤 黄 
色 痢 及 丘疹 样 皮 损 ， 皮 肤 粘膜 溃疡 

(122) 

58. Hanhart Syndrome ( 隐 性 手掌 一 脚底 
角 化 症 ) ， 皮 肤 粗糙 ， 指 甲 营养 障碍 ， 
Æ BE) 角 化 障碍 a24) 

59. Hartnup Syndrome ( 糙 皮 病 一 小 脑 性 
运动 失调 一 肾 性 氨基 酸 尿 ), 皮 肤 暴露 
部 位 出 现 干燥 、 红 斑 样 皮 疾 ， 类 似 糙 
皮 病 drome 〈 结 节 性 脑 硬化 ) (124) 

60. Heerfordt Syndrome (葡萄 膜 炎 腮腺 
热 )， 皮 肤 常见 红斑 及 皮下 结 节 (124) 

61. Hermansky-Pudlak Syndrome (白化 
病 一 血小板 病 ) ,皮肤 苍白 及 自发 性 多 
部 位 出 血 ， 偶 伴 有 皮肤 基底 细胞 冶 

(127) 

62. Herrick Syndrome (镰刀 状 细胞 病 )， 
BER» FE VIK BRAKT BURR 
疡 a27 

63. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 
AD, BARWA RRES (128) 

64. Hooft Syndrome ( 低 脂 血 症 一 色 氨 酸 
异常 ), 面 部 及 四 肢 皮 肤 有 鳞屑 状 红斑 

(130) 

65. Hunt Syndrome ( 肤 状 神经 节 ) ， 口 腔 
粘膜 及 外 耳 有 带 状 疱疹 损害 132) 

66. Hunter Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 I 
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型 )， 后 胸部 皮肤 有 结 节 样 改变 (132) 
67. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 I 
型 ) 皮肤 活检 ， 可 见 细胞 内 有 AMPS 
颗粒 沉积 (133) 
68. Hutchinson-Gilford Syndrome ( 早 
老 ), KRKEM, TM 皮下 脂肪 减少 
a36) 
69. Hyperviscosity Syndrome 〈 高 粘 Mi 
BD, BERG a37) 
Jacobs (EC) Syndrome 〈 眼 一 口腔 一 
BÆK), 咽 及 软 有 部 红斑 , 口腔 粘 
MAMEN, BORGE (140) 
71. Jadassohn-LewandowskySyndrome 
GEREM (W PER), HHR 
角 化 ， 面 部 及 四 肢 有 灰 黑色 角 化 性 丘 
疹 ， 粘 膜 也 可 有 病变 ， 口 腔 粘膜 白班 
最 常见 a41) 
72. Kasabach-Merritt Syndrome (血小板 
RD HERE MER ,大 多 数 患 者 有 
BET LEE (145) 
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发 音 障 碍 ), 皮肤 毛发 部 分 白化 病 , 多 
BE HÅ BD (148) 
74. Klippel-Trenaunay-Weber Syndrome 
GBR) > BG (149) 
. Kloepfer Syndrome (智力 发 育 不 全 性 
少年 性 痴 果 ) ,要 儿 时 出 现 红 皮 病 ,5 一 
6 岁 时 生长 发 育 停止 ,红斑 也 可 消失 ， 
遇 日 晒 后 皮肤 出 现 严 重水 肿 。 (149) 
76. Kussmanl-Marie Syndrome (多 发 性 结 
节 性 动脉 炎 ) ,皮肤 多 形 性 改变 ,如 斑 、 
EE: HELGE HM BRAA 
PE BE RIGG DA BET ARRE H, 
小 动脉 管 发 生 ， 可 自由 移动 ， 也 可 与 
上 面皮 肤 粘连 ， 局 部 有 疼痛 及 触 痛 
(153) 
. Leopard Syndrome (458. 出 生 时 即 
可 见 管 斑 ， 以 颈 部 和 躯干 部 最 多 ， 日 
渐 增加 (160) 
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.Klein Syndrome (虹膜 一 皮肤 一 听觉 | 


78. Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 
运动 失调 ) .中 肤 可 出 现 毛细 血管 扩张 
和 小 点 状 色素 沉着 .皮下 脂肪 减少 , 脂 
滋 性 皮炎 (164) 
79. Madida Syndrome (湿性 ), 汗液 多 , Mk 
疱疹 及 毒 菌 感染 ， 部 分 病例 的 肢 端 呈 
玫瑰 红色 ， 类 部 和 鼻尖 也 呈 紫 红色 
(166) 
80. Melkersson-Rofenthal Syndrome ( 面 
部 复发 性 水 肿 一 Bell EIN RER) 
FAT: 舌 裂 纹 , 舌 乳 头 获 缩 , EK. 
THK SERRI (173) 
+ Meyer-Schwickerath Syndrome (小 眼 
ID, ERMA. KE (175) 
. Miller Syndrome OM Ac år AN BEE 
HRD. W a77) 
83. Mosse Syndrome (红细胞 增多 症 一 肝 
硬 变 )， 面 部 、 肢 端 紫 绀 ， 呈 多 血 质 外 
观 a81) 
84. Mucocutaneous Lymphnode Syndrome 
( 皮 歧 粘膜 淋巴 结 )， 层 干燥 及 龟 裂 ， 
口 、 啊 部 弥漫 性 充血 , 猩红热 样 皮疹 ， 
7 日 内 消退 , 皮疹 可 发 生 于 面部 、 四肢 
及 躯干 部 ， 可 复发 。 (182) 
. Naegeli Syndrome CJ få XK 41 JKL FE) > 
皮肤 色素 沉着 旦 细 网 状 变化 ， 可 波及 
全 身 ， 但 无 任何 炎 性 病变 (184) 
86. Nelson Syndrome (反馈 性 垂体 腺 瘤 ) ， 
皮肤 和 粘膜 色素 沉着 ， 原 有 的 尝 斑 和 
母 斑 的 色素 变 深 色素 沉着 不 能 被 皮 
质 激素 所 减轻 (184) 
. Nerve Behcet Syndrome (神经 白 塞 )， 
突出 表现 为 口腔 粘膜 沉 疡 ， 呈 浅 在 性 
阿 佛 他 溃疡 (185) 
88. Nicolau 1 Syndrome (治疗 意外 性 栓 
塞 )， 面 色 苍 白 ， 耳 鸣 ， 发绀 (185) 
89. Nieden Syndrome (全 身 性 毛细 血管 
扩张 一 白内障 ), HÅ RAFA 
泛 性 毛细 血管 扩张 ， 颈 部 可 有 网 状 色 
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素 沉着 ， 皮 肤 变 厚 或 萎缩 (186) 
90. Niemann-Pick Syndrome (i £ $ Øl 
脂 网 状 内 皮 组 织 增生 症 ) ,皮肤 有 棕色 
素 ， 极 少数 有 黄色 瘤 ， 皮 下 脂肪 消失 
(186) 
. Nonne-Milroy-Meige Syndrome (慢性 
遗传 性 下 肢 淋 巴 性 水 肿 ), 早 期 皮肤 光 
滑 坚 实 , 后 期 水 肿 部 较 硬 , 皮肤 粗糙 ， 
下 肢 抬 高 后 水 肿 无 减轻 ， 肿 胀 部 皮肤 
可 有 色素 沉着 (187) 
92. Ota Syndrome (X FIERE) JG Å Å 
部 、 前 额 有 棕色 、 BEE EN ME 
BERART HEERA HE 
青春 期 消失 (193) 
93. Parinaud Oculog landular Syndrome 
( 猫 抓 一 眼 一 腺 )， 不 规则 发 热 ， 持 续 
4 一 5 天 ， 在 猫 抓 过 部 位 有 触 痛 及 红色 
丘疹 (196) 
94. Parkinson Syndrome( 震 业 麻 痹 )， 部 
分 患者 可 有 皮肤 发 红 或 灼热 感 ， 有 时 
多 汗 ， 某 一 肢体 的 水 肿 与 发 绀 等 
(197) 
95. Plummer-Vinson Syndrome (fil føk PE 
吞咽 困难 ), ER. OR, 反复 性 口腔 
EEE FR OF 
(202) 
96. Postvaccinial Ocular Syndrome (fl 88 
RD» FABIAN MENE BO 
(205) 
. Refsum Syndrome (遗传 性 小 脑 共 济 
失调 一 夜 育 一 多 发 性 神经 炎 ) ,不 同 程 
度 的 皮肤 鱼鳞 癣 样 变 (210) 
Reiter Syndrome (尿道 炎 一 关节 炎 一 
HRK), BERLE MODE HEF 
高 ， 皮 肤 角 化 症 ， 口 腔 粘膜 疱疹 和 泪 
疡 (212) 
99. Rothmund-Thomson Syndrome (皮肤 
损害 白内障 1 型 )， 不 同 程度 的 皮 损 ， 
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毛发 稀少 ， 全 秃 ， 粗 糖 和 足 发 绀 
(218) 
100. Siemens Syndrome (先天 性 皮肤 发 育 
不 良 白内障 ) ,全 身 汗腺 缺 如 或 减少 ， 
皮肤 干 , 少 汗 或 无 汗 , 毛发 稀少 或 秃 
发 . 栋 ` 掌 中 可 见 滤 泡 性 过 度 角 化 症 ， 
口腔 粘膜 、 鼻 粘膜、 咽喉 粘膜 干燥 和 
BG ORRE 
Eg (226) 
101. Silverman I Syndrome (儿童 待遇 
不 良 ), KANE (227) 
102. Sjogren 1 Syndrome (干燥 性 角膜 
一 结膜 炎 )， 口 腔 粘膜 ， 阴 道 粘膜 干 
燥 , 萎缩 。 皮 肢 干燥 硬化 及 色素 沉着 ， 
硬 皮 病 ， 系 统 性 红斑 狼疮 (228) 
103. Sjogren-Larsson Syndrome (痉挛 性 
FEE I ET GA) | f 
KLE (228) 
. Steiner Syndrome ( 半 侧 面部 肥大 
症 )， 受 累 区 皮肤 增 厚 ， 皮 脂 腺 、 汗 
腺 机 能 增加 ， 毛 细 血 管 扩 张 (233) 
105. Stevens-Johnson Syndrome (口腔 一 
粘膜 一 皮肤 一 眼 )， 皮 肤 和 粘膜 重症 
多 形 红斑 ， 常 累及 手 和 脚背 部 病变 ， 
FT DAGER INK HUE 
偶 见 结 节 状 损害 , 全身 瘙痒 ， 烧灼 感 
(234) 
106. Strachan-Scott Syndrome ( 核 黄 案 缺 
Z)» 口 炎 , 舌 炎 , 外 生殖 器 皮炎 , 消 
瘦 (236) 
107. Superior Vena Cava Syndrome (上 腔 
BRER, DE FØR LATE 
有 紫绀 和 水 肿 ,口腔 、 咽 喉 粘 膜 青 紫 ， 


10. 


£ 


ANKRET. FEE (238) 
108. Trotter Syndrome ( 咽 鼓 管 周围 ), 类 
孔 周围 皮肤 麻木 (247) 


109. Urbach-Wiethe Syndrome (类 脂 蛋 
白 沉积 )， 皮 肤 或 粘膜 可 见 广泛 的 玻 
璃 样 或 脂 样 物质 形成 的 结 节 , 班 块 或 
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溃疡 (249) | 
110. Vogt-Koyanagi-Harada Syndrome | 
(葡萄 膜 一 皮肤 白斑 一 脑膜 脑 炎 ), 白 
WR. 皮肤 白斑 病 , 白 发 , 灰 发 或 脱 
发 (多 在 发 病 后 3 一 9 月 出 现 ) (256) 
111. Von Recklinghausen I Syndrome 
(多 发 性 神经 纤维 瘤 ) ,幼年 时 即 出 现 
皮肤 咖啡 色 斑 (260) 
112. Waldenstrom Syndrome ( 巨 球 蛋 白 
血 症 )， 短 和 口腔 出 血 及 溃疡 ， 胃 肠 
道 和 阴道 粘膜 可 有 出 血 (263) 
113. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 
感染 一 血小板 减少 三 联 ) ME MT 
出 现 于 面部 及 皮肤 皱 初 部 ， 萄 皮 症 ， 
皮肤 可 见 散在 的 次 斑 和 血肿 (270) 
114. Wrinkly Skin Syndrome (皱纹 皮 
肤 )， 身 体 皮肤 干燥 和 皱 缩 ， 弹 性 消 
失 (271) 
115. Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视 
网 膜 动静 脉 瘤 )， 多 发 性 颜面 部 血管 
GA, FERIA (271) 
116. Zinsser-Engman-Cole Syndrome ( 先 
天 性 角 化 障碍 )， 颜 面 、 颈 、 腹 、 胸 
部 皮肤 呈 网 状 炮 铜 色色 素 沉 着 ,萎缩 
斑 ， 掌 中 皮肤 角 化 ， 手 、 足 背 斑点 ， 
口腔 粘膜 可 有 小 水 泡 及 大 水 泡 性 损 
害 (272) 


十 一 、 免 疫 功 能 低下 


1. Acquired Immune Deficiency Syndrome 
(获得 性 免疫 缺陷 ) ,严重 细胞 介 导 免疫 
缺陷 , 淋巴 细胞 减少 , 淋巴 细胞 增生 反 
应 降低 , 对 细胞 毒性 反应 减低 , 自然 杀 
伤 细胞 功能 减退 导致 病人 感染 机 会 和 
恶性 肿瘤 形成 .全 身 淋巴 结 肿 大 ， 免 疫 
功能 低下 (2) 

2. Barnard-Scholz Syndrome( 眼 肌 麻痹 一 
视网膜 色素 变性 )， 免 疫 力 低 下 (26) 

3. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 胚 


层 发 育 不 良 )， 免 疫 功 能 不 足 (83 
4. Hodgkin Syndrome (淋巴 网 状 细胞 瘤 ) 
进行 性 无 痛 性 全 身 淋巴 结 肿 大 , 常 首先 
出 现 于 颈 部 , 继而 可 发 生 腋窝 、 腹 股 沟 
等 处 的 淋巴 结 肿 大 ,腹部 和 腹膜 常 受累 
(128) 

5. Jacod Syndrome ( 岩 蝶 交叉 ) , 单 侧 或 双 
侧 淋 巴结 肿 大 (141) 
6. Mucocutaneous Lymphnode Syndrome 
(皮肤 粘膜 淋巴 结 )， 颈 部 淋巴 结 肿 大 ， 
压痛 (182) 
7.Parinaud Oculog-landular Syndrome 
( 猫 抓 眼 一 腺 ), 周身 不 适 , BR MT 
淋巴 腺 肿胀 (大 多 数 只 侵 及 一 个 淋巴 
结 ) (196) 
8. Pharyngoconjunctival Fever Syndrome 
〈 咽 一 结膜 热 ), 耳 前 淋巴 结 肿 大 , 颌 下 


和 颈 淋 巴结 有 种 大 (200) 
9. Trotter Syndrome ( 咽 鼓 管 周围 ), 颈 部 
及 咽 后 部 淋巴 结 肿 大 (247) 


10. Turner Syndrome 〈 先 天 性 卵巢 发 育 
不 全 ), 先 天 性 手背 及 足 背 淋巴 管 水 肿 
(248) 

11. Waldenstrom Syndrome《〈 巨 球 蛋白 血 
症 ), 淋 巴结 无 痛 性 肿 大 ,唾液 腺 肿 大 ， 
肝 脾 肿 大 (263) 


十 二 、 遗 传 


1. Aarskog-scott Syndrome ( 面 一 指 一 生 
殖 器 )， 伴 性 隐 性 遗传 a) 
2. Addisson-Biermer Syndrome (恶性 贫 
血 )， 常 染色 体 显 性 遗传 a) 
3. Adrenal Sympathetic Syndrome (P I 
腺 交感 神经 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (0) 
4. Aland Syndrome ( 毯 层 视网膜 变性 )， 


性 染色 体 显 性 或 隐 性 遗传 (10) 
5. Albinsm 1 (白化 病 )， 常 染色 体 隐 性 
遗传 av 


6. Albinsm I Syndrome (类 白化 病 )， 常 
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染色 体 隐 性 遗传 (12) 
7. Alport Syndrome (遗传 性 肾炎 神经 性 
耳 功 )， 常 染色 体 显 性 遗传 a3) 
8. Alstroem-Olsen (RHR, ， 常 染色 
体 隐 性 遗传 av 
9. Alstrom Syndrome (视网膜 变性 一 粮 
尿 病 一 耳 玖 )， 常 色 体 隐 性 遗传 《14) 
10. Amalric Syndrome (4 mp — F] BØE Æ 
性 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 a9) 
11. Amish Albinism Syndrome ( 黄 变型 白 
化 病 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 a5) 
12. Aniridia Syndrome (无 虹膜 ) BER 
隐 性 遗传 a7) 
13. Apert-Cruzon Syndrome ( 颅 面 骨 发 育 
不 全 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (19) 
14. Apert Syndrome ( 尖 头 合并 并 指 〈 财 》 
BE), MERE PENE (18) 
15. Arnold + Pick Syndrome (失语 一 失 认 
一 失 用 )， 常 染色 体 显 性 遗传 。 〈21) 
16. Axenfeld Syndrome (角膜 后 胚胎 环 ) ， 
常 染色 体 显 性 遗传 (23) 
17. Bassen-Kornzweig Syndrome (先天 性 
BARA), ME AGE 
(28) 
18. Batten-Mayou Syndrome (少年 型 家 
KERRE, ， 常 染色 体 隐 性 遗传 
(29) 
19. Behr I Syndrome (成 人 黄斑 视网膜 
变性 )， 常 染色 体 显 性 或 隐 性 遗传 
(32) 
20. Behr I Syndrome (视神经 萎缩 伴 共 
济 失调 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (31) 
21. Berardinelli-Seip Syndrome (先天 性 全 
身 脂 营养 不 良 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 
(33) 
22. Blatt Syndrome ( 颅 一 眶 眼球 神经 管 
闭合 不 全 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (36) 
23. Bloch-Sulzberger Syndrome (色素 失 
调 )， 性 连锁 显 性 遗传 (37) 


24. Bonnet-Dechaume-BlancSyndrome ( 视 
神经 网 膜 血管 瘤 ), 常 染色 体 显 性 遗传 
(38) 

25. Bourneville Syndrome ( 结 节 性 硬化 
症 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (39) 
26. Brown-Marie Syndrome (遗传 性 运动 
失调 )， 隐 性 或 显 性 遗传 «UD 
27. Buckler I Syndrome (角膜 班 点 营养 
不 良 症 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 。 43) 
28. Buckler E Syndrome (角膜 格子 状 营 
养 不 良 )， 常 染色 体 显 性 遗传 。 (43) 
29. Burger-Grutz Syndrome ( 特 发 性 高 脂 
血 症 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 。 (44) 
30. Canavan Syndrome (AGF JAM ZAR 
性 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (46) 
31. Carpenter Syndrome ( 尖 头 多 并 指 
GRE) 畸形 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (47) 
32. Carson Syndrome (WARR), w 
染色 体 隐 性 遗传 (48) 
33. Cerbro-Oculo-Facio-SkeletalSyndrome 
BA BR — BE FAME) + 常 染 色 体 隐 性 
遗传 (49) 
34. Charcot-Marie-Tooth Syndrome ( 进 
行 性 神经 性 肌 萎 缩 症 ), 常 染色 体 昆 性 
或 隐 性 遗传 6D 
35. Chediak-Higashi Syndrome (眼皮 肤 白 
化 病 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 。 “(52) 
36. Cohen Syndrome (肥胖 一 脑 一 眼 一 骨 
骼 异常 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 69 
37. Conradi Syndrome (点 状 骨骼 发 育 不 
全 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (61) 
38. Cross Syndrome ( 低 色 素 沉 着 一 眼 
脑 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (63) 
39. Cystic Fibrosis Syndrome (胰腺 纤维 
性 变 )， 隐 性 遗传 (67) 
40. Darier-White Syndrome (毛囊 角 化 不 
良 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (68) 
41. De Lange I Syndrome (先天 性 肌 肥 
大 一 大 脑 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (72) 
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42. De Sanctis-Cacchione Syndrome (色素 
性 干 皮 病 一 白痴 ) , 常 染色 体 隐 性 遗传 
(73) 
43. Dejerine-Sottas Syndrome (遗传 性 肌 
SAE). ， 常 染色 体 隐 性 遗传 《71) 
44. Dejerine-Thomas Syndrome ($f Ji fli 
模 体 小 脑 萎缩 )， 常 染色 体 显 性 遗传 
(71) 
45. Dominant-Albinoidism Syndrome ( 显 
性 类 白化 病 ) 常 染色 体 显 性 遗传 (75) 
46. Donohue Syndrome (HERRI), 常 染色 
体 隐 性 遗传 (75) 
47. Doyne Syndrome (蜂窝 状 视网膜 变 
性 )， 常 染色 体 显 性 遗传 an 
48. Drummond Syndrome (WRH), 隐 性 


遗传 (77) 
49. Duane Syndrome (RIRE E), 常 染色 
体 显 性 遗传 (78) 


50. Dubin-Johnson Syndrome (慢性 自发 
性 黄姜 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 。 (79) 
51. Ehlers-Danlos Syndrome (全 身 弹力 纤 
维 发 育 异常 ), 常 染色 体 显 性 或 隐 性 遗 

传 (82) 
52. Ellis-Van Creveld Syndrome (软骨 外 
胚层 发 育 不 良 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 
{83) 

53. Elsahy-Wabets Syndrome (48 fh føk Æ 
殖 器 ), 常 染色 体 隐 性 遗传 或 显 性 遗传 
(84) 

54. Engelamnn Syndrome (8 JL4 RHEW 
化 性 肥厚 性 骨 病 ) , 常 染色 体 隐 性 遗传 
(85) 

55. Fabry Syndrome (全 身 性 弥漫 性 血管 
MARD, AX 染色 体 伴 性 连锁 隐 性 
遗传 (87) 
56. Fanconi I Syndrome (家 族 性 青年 性 
BEM., ARRE (89) 
57. Fanconi I Syndrome ( 胱 氨 酸 沉积 
病 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (89) 


58. Fanconi-Turler Syndrome ( 共 济 失调 
性 双 侧 次 ) , 常 染色 体 显 性 遗传 和 伴 性 
遗传 i (90) 

59. Farber Syndrome ( 播 散 性 脂肪 肉芽 
肿 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (90) 

60. Farmer-Mustian Syndrome (前 庭 小 脑 
性 共 济 失调 )， 常 染色 体 显 性 遗传 

oD 

61. Faulk-Epstein-Jones Syndrome， 常 染 


色 体 显 性 遗传 (91) 
62. Folling Syndrome ( 莱 丙 酮 尿 症 )， 常 
染色 体 隐 性 遗传 (95) 


63. Franceschetti-Kaufman Syndrome (上 
ERE). MRD (98) 
64. Francois I Syndrome ( 鸟 样 头 白 内 
障 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (98) 
65. Freeman-Sheldon Syndrome ( 颅 一 腕 
一 瞪 板 营养 不 良 ), 常 染色 体 显 性 遗传 
性 病 (100) 
66. Friedereich Ataxia Syndrome (fizi 
脑 性 共 济 失 调 ) ， 染 色 体 隐 性 遗传 
(101) 
67. Fryns Syndrome 常 染色 体 隐 性 遗传 
(102) 
68. Fuchs N Syndrome (角膜 内 皮 一 上 皮 
营养 不 良 )， 为 常 染 体 显 性 遗传 (104) 
69. Gansslen Syndrome (家族 性 溶血 性 黄 
瘟 一 骨 病 ), 常 染色 体 不 规则 显 性 遗传 
(105) 
70. Gaucher Syndrome (4 AH AFR Py 
皮 细 胞 病 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (108) 
71. General Extraocular Musle Fibrosis 
Syndrome ( 眼 外 肌 广 泛 纤维 化 , ) 常 染 
色 体 显 性 遗传 a10) 
72. Goldenhar Syndrome (M—F ¥f tE 
发 育 异常 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (111) 
73. Goldscheider Syndrome (遗传 性 大 泡 
性 表皮 松懈 )， 与 遗传 有 关 012) 
74. Goltz Syndrome (局 灶 性 皮肤 发 育 不 
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良 )，X 一 连锁 显 性 遗传 (113) 
75. Gorlin-Goltz Syndrome (多 发 性 基底 
细胞 疙 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (113) 
76. Greenfield Syndrome (婴儿 异 色 性 白 
质 营养 不 良 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 
(116) 
77.Greig Syndrome 《双眼 距 过 宽 )， 常 染 
色 体 显 性 遗传 a18) 
78. Gruber Syndrome (py MJØEN tE IÀ 2è 
育 异 常 )， 性 染色 体 异 常 (119) 
79. Hallervorden-Spatz Syndrome (苍白 
球 色素 变性 )， 显 性 遗传 a2) 
80. Hallgren Syndrome (视网膜 色素 变性 
一 耳 舍 一 运动 失调 ) ,为 常 染色 体 隐 性 
遗传 (122) 
81. Hamman-Rich Syndrome ( 特 发 性 肺 
纤维 化 )， 为 孟 德 尔 隐 性 遗传 (122) 
82. Haney-Falls Syndrome (先天 性 局 限 
性 后 角膜 圆 椎 ), 常 染色 体 显 性 或 隐 性 
遗传 (123) 
83. Hanhart Syndrome( 隐 性 手掌 一 脚底 
角 化 症 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (120 
84. Hermansky-Pudlak Syndrome (白化 
症 一 血小板 病 )， 常 染色 体 显 性 遗传 
a27) 
85. Hurler Syndrome ( 粘 多 糖 沉 积 病 1 
型 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (133) 
86. Hutchinson Gilford Syndrome (早期 
衰老 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (136) 
87. Idiotid Familialis Amaurotica (家 族 性 
黑 莘 性 痴呆 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 
(137) 
88. Iris Dysplasia - Hypertelorism - Psy- 
chomotor Retardation Syndrome (虹膜 
发 育 不 良 一 两 眼 分 离 过 远 一 精神 运动 
迟缓 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (139) 
89. Jadassohn-Lewandowshy — Syndrome 
GÆRTEE (WO FEED. ， 常 染色 体 
显 性 遗传 41) 


90. Kallmann Syndrome ( 促 性 腺 激素 分 
刻 不 足 一 性 腺 机 能 减退 一 嗅觉 缺失 )， 
伴 性 或 常 染 色 体 隐 性 或 显 性 遗传 

(144) 

91. Kartagener Syndrome (站 肺脏 器 异 位 

合并 白内障 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 
(145) 

92. Kilon-Nevin Syndrome( 眼 外 肌 营 养 
障碍 )， 常 染色 体 显 狂 遗传 140) 

93. Klein Syndrome (虹膜 一 皮肤 一 听觉 
发 育 障碍 )， 显 性 遗传 性 疾病 (148) 

94. Klinefelter Syndrome (REPAR 
育 不 全 )，X 染色 体 多 倍 体 (148) 

95. Klippel-Feil Syndrome (先天 性 短 颈 畸 
形 )， 常 染色 体 显 性 或 隐 性 遗传 (149) 

96. Klippel-Trenaunay-Weber Syndrome 
BREED REE LA 
的 遗传 (149) 

97. Kloepfer Syndrome (智力 发 育 不 全 性 
少年 性 痴呆 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 

(149) 

98. Lafora Bodies Syndrome (LEE HJK 

痛 一 Lafora 小 体 ), 常 染色 体 隐 性 遗传 
(154) 

99. Laurence-Moon-Bardet-Biedl 

Syndrome (视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 
多 指 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 。 (155) 
100. Lenoble Aubineau Syndrome (眼球 
REMER, ， 家 族 性 遗传 (159) 
101. Leopard Syndrome (#3), KZA 
表现 度 的 常 染 色 体 显 性 遗传 (160) 
102. Leri Syndrome ( 烛 泪 样 骨 质 增生 
症 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (160) 

103. Letterer-Siwe Syndrome (组 织 细胞 


增生 )， 隐 性 遗传 (161) 
104. Little Syndrome (指甲 一 能 骨 ) , 常 染 
色 体 显 性 遗传 (162) 


105. Louis-Bar Syndrome (毛细 血管 扩张 
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运动 失调 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 


(164) 
106. Lowe Syndrome 〈 眼 一 脑 一 肾 发 育 营 
养 不 良 )， 常 染色 体 (165) 
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. Marchesani Syndrome (球形 晶状体 
一 短 指 蝴 形 )， 常 染色 体 显 性 遗传 或 
为 部 分 表现 型 的 杂 合子 隐 性 遗传 

(166) 

108. Marcus-Gunn Syndrome (F $i — 

目 )， 不 规则 性 常 染色 体 显 性 遗传 
(167) 
109. Marie-Sainton Syndrome (锁骨 颅骨 
发 育 不 全 )， 常 染色 体 显 性 遗传 
(169) 
110. Marinesco-Sjogren Syndrome ( 共 济 
失调 一 白内障 一 侏 僵 )， 常 染色 体 隐 
性 遗传 (169) 

111. Maroteaux-Lamy Syndrome ( 粘 多 糖 

沉积 病 Vi 型 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 
(170) 

. Marshall Syndrome (非典 型 性 外 胚 

层 发 育 障碍 )， 常 染色 体 显 性 遗传 
(171) 

. Mckusick-Weiblaecher Syndrome ( 先 
天 性 单 侧 下 肢 畸 形 伴 先 天 性 白 内 
障 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (172) 

114. Meckel Syndrome (Mø H—Z AEH 

Zik ED)» HE AE EE 
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(173) 
115. Menkes I Syndrome (卷发 )， 性 连 
锁 隐 性 遗传 (174) 


116. Meyer-Schwickerath Syndrome (小 
眼球 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (175) 
117. Miller Syndrome 〈 双 侧 无 虹膜 一 肾 
胚胎 瘤 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (177) 
118. Mohr Syndrome ( 口 面 一 指 (RE I 
型 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (178) 
119. Morquio Syndrome ( 粘 多 糖 沉积 病 
型 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (18) 


120. Mucocutaneous Lymphnode Syn- 
drome (皮肤 粘膜 淋巴 结 ) (182) 
121. Murphy — Drachman Syndrome (吞咽 
困难 一 眼 脸 下 垂 一 肌 营养 不 良 )， 显 


性 遗传 (183) 
122. Naegeli Syndrome (黑色 素 细胞 痣 )， 
常 染 色 体 显 性 遗传 (184) 


123. Niemann-Pick Syndrome (i 4 Rå BE 
网 状 内 皮 组 织 增生 症 )， 常 染色 体 隐 
性 遗传 (186) 
124. Norrie (遗传 性 眼球 萎缩 ) 伴 性 隐 性 
遗传 (188) 
125. Oguchis Disease (小 口 氏 病 ), 常 染色 
体 隐 性 遗传 (189) 
126. Paget Syndrome (畸形 性 骨 外 层 肥 
厚 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (194) 
127. Papillon - Leage - Psaume Syndrome 
(口腔 一 指 一 颜面 ), X 伴 性 显 性 遗传 
(195) 
128. Pelizaeus-Merzbacher Syndrome (18 
性 婴儿 型 脑 硬化 症 )， 隐 性 遗传 


(198) 
129. Perheentupa Syndrome (tr tE tkf)» 
常 染色 体 隐 性 遗传 (199) 


130. Peter Syndrome (R— F), 常 染 色 体 
隐 性 或 不 规则 显 性 遗传 (199) 
131. Peutz-Jeghers Syndrome (皮肤 色素 
沉着 一 肠 息肉 )， 先 天 性 常 染色 体 显 
性 遗传 (200) 
132. Reese-Ellsworth Syndrome (前 房 角 
辟 裂 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (210) 
133. Riley-Day Syndrome (家族 性 植物 神 
经 失调 ) ， 常 染色 体 隐 性 遗传 (215) 
134. Romberg Syndrome (进行 性 面 偏 侧 
萎缩 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (216) 
135. Rothmund-Thomson Syndrome ( 皮 
肤 损害 白内障 I 型 )， 常 染色 体 隐 性 
遗传 (218) 
136. Rud Syndrome (fk f— fir MØRE LL 


限 综合 征 
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皮 症 一 智力 缺陷 )， 染 色 体 显 性 遗传 
(219) 
137. Schnyder Syndrome (结晶 性 角膜 车 
养 不 良 )， 常 染色 体 显 性 遗传 222) 
138. Siegrist Syndrome (色素 性 脉络 膜 血 
管 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (226) 
139. Sjogren 1 Syndrome (干燥 性 角膜 结 
膜 炎 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (228) 
140. Sjogren-Larsson Syndrome (痉挛 性 
FEIRET ED. GE 
染色 体 隐 性 遗传 (228) 
141. Sorsby I Syndrome (遗传 性 黄斑 缺 
损 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (231) 
142. Stickler Syndrome (进行 性 遗传 性 关 
节 一 眼病 变 )， 常 染色 体 显 性 遗传 
(235) 
143. Sturge-Weber Syndrome (青光眼 颜 
面 血管 瘤 )， 可 能 为 简单 隐 性 遗传 
(236) 
144. Tangier Syndrome (家 族 性 高 密度 脂 
蛋白 缺乏 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 
(242) 
145. Tay-Sachs Syndrome (H JLE REHE 
家 族 性 痴呆 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 
(242) 
146. Thomsen Syndrome (先天 性 肌 强 
直 )， 常 染色 体 显 性 遗传 (245) 
147. Urbach-Wiethe Syndrome (类 脂 蛋 
白 沉积 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 (249) 
148. Vertical Muscular Imbalance Syn- 
drome (垂直 性 肌 平衡 失调 ), 常 染 色 
体 显 性 遗传 (253) 
149. Van Bogaert-Scherer-Epstein Syn- 
drome〔 脑 腿 胆 固 醇 沉 着 ), 常 染色 体 
显 性 遗传 (252) 
150. Von Bechterew Syndrome (关节 强直 
EREK), MAA BEE 
(257) 
151. Von Der Hoeve Syndrome ( 脆 骨 一 


EAR, REEERE 25 
152. Von Herrenschwand Syndrome ( 交 
感 神经 异 色 ) ， 为 规则 常 染 色 体 显 性 
遗传 (259) 
153. Von Hippel-Lindau Syndrome ( 视 网 
膜 血管 瘤 )， 常 染色 体 显 性 遗传 
(259) 
154. Von Recklinghausen I Syndrome 
(多 发 性 神经 纤维 瘤 ) , 常 染色 体 显 性 
遗传 (260) 
155. Von Sallman - Paton - Witkop Syn- 
drome〈 遗 传 性 良性 上 皮 内 角 化 障碍 
症 ), 常 染色 体 显 性 遗传 (262) 
156. Waardenburg Syndrome (先天 性 耳 
芍 一 眼病 一 白 额 发 )， 不 规则 常 染色 
体 显 性 遗传 (262) 
157. Wagner Syndrome (遗传 性 玻璃 体 视 
FIRE HERE), AG EE 
få (263) 
158. Walker-Clodius Syndrome ( 虾 钳 样 
TE AE BLS, ， 常 染色 体 显 性 
遗传 (264) 
159. Wilson Syndrome( 肝 豆 状 核 变 性 )， 
常 染色 体 隐 性 遗传 (269) 
160. Wiskott-Aldrich Syndrome (湿疹 一 
感染 一 血小板 减少 三 联 ) ， 隐 性 遗传 
(270) 
161. Wrinkly Skin Syndrome (皱纹 皮 
肤 )， 常 染色 体 隐 性 遗传 。 027) 
162. Wyburn-Mason Syndrome ( 脑 一 视 
网 膜 动 静 移 脉 瘤 )， 常 染色 体 显 性 遗 
传 (271) 
163. Zinsser-Engmam-Cole Syndrome ( 先 
天 性 角 化 障碍 )， 男 性 连锁 隐 性 遗传 
(272) 
164. Zollinger-Ellison Syndrome (多 发 性 
内 分 泌 腺 瘤 病 )， 常 染色 体 显 性 遗传 
(273) 
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索引 〈 四 ) : 按 笔画 顺序 排列 


一 画 
ERREA E as) 
一 氧化 碳 中 毒 的 脑 枕 叶 顶 叶 综合 征 (204) 
3/B 染色 体 易 位 综合 征 (55) 
a 一 脂 蛋 白 缺 乏 综合 征 (242) 


a-L- 艾 杜 糖苷 酶 缺乏 (H) 综合 征 (133) 
ol, EEE GATE (203) 


V 一 内 斜 (252) 
V 一 外 斜 (252) 
V 型 综合 型 (252) 
V 现象 (252) 
二 画 
4B 综合 征 (270) 
4p- 综 合 征 (270) 
4 号 染色 体 短 臂 部 分 缺失 综合 征 (270) 
5P 综合 征 (63) 
134 综合 征 (54) 
13-15 三 体 综合 征 (27) 
18P - 综合 征 (54) 
18q - 环 染色 体 综合 征 (53) 
18 一 环 染色 体 综合 征 (53) 
21 三 体 综合 征 (76) 
22q- 综 合 征 (54) 
22 号 染色 体 长 辟 部 分 缺失 综合 征 。 《54) 
48 (XXXX) 综合 征 (47) 
A 一 内 和 斜视 QD 
A 一 外 斜视 QD | 


A-V 综合 征 (22) 


A-V 型 斜视 (22) 
AV 现象 (22) 
A 型 综合 征 (21) 
AAR (21) 
8B 脂 蛋白 缺乏 综合 征 (28) 
D 综合 征 (27) 
D 三 体 综合 征 (27) 
E 三 体 综合 征 (82) 
G 缺失 综合 征 (17) 
G 组 缺失 综合 征 工 型 (54) 
G 一 缺失 I 综合 型 (109) 
G, 三 体型 综合 征 (76) 
GM: 型 神经 节 苷 脂 病 (137) 
N 一 乙酰 半 乳 糖 胺 4- 硫 脂 酶 缺乏 综合 征 
(170) 
XX 综合 征 (270) 
XXX 综合 征 (53) 
XXXX 综合 征 (47) 
X 四 体 综合 征 (47) 
I 型 肝 糖 原 过 多 症 (203) 
十 字 交 叉 一 下 丘脑 综合 征 37) 
儿童 待遇 不 良 综合 征 (227) 
儿童 受 虐待 综合 征 (227) 


儿童 良性 外 展 神经 麻痹 综合 征 (33) 
儿童 大 脑 巨大 畸形 综合 征 〈231) 


三 X 女性 综合 征 (53) 
染色 体 综合 征 (53) 
三 叉 神经 痛 一 外 展 神经 麻痹 一 急性 


眼 综合 征 
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中 耳 炎 综合 征 
三 叶 状 颇 骨 
三 角 综 合 征 
三 体 综合 征 
三 体型 一 18 综 合 征 
三 体型 13 一 15 综 合 征 
三 低 肥胖 综合 征 
大 脑 一 眼 一 颜面 一 颅骨 综合 征 
大 脑 后 动脉 闭锁 综合 征 
大 脑 后 动脉 阻塞 征 
大 脑 黄斑 变性 
大 脑 黄斑 变性 综合 征 
大 脑 一 黄斑 变性 综合 
大 脑 导 水 管 综合 征 
大 脑 三 又 神 经 血管 净 
大 脑 脚 综合 征 
大 脑 性 瘫痪 综合 征 


大 脑 一 视网膜 动脉 静脉 瘤 综 合 征 


KREMER FØLGE 

KATE I HAI HAAG A ME 
大 理 石 骨 病 

大 块 渗 出 性 视网膜 炎 

大 量 渗 出 性 视网膜 炎 

小 脑 一 视网膜 综合 征 


小 脑 视网膜 血管 及 中 枢 神经 血管 瘤 病 


小 脑 后 下 动脉 综合 征 

小 脑 后 下 动脉 阻塞 综合 征 
小 脑 一 延髓 畸形 综合 征 

小 脑 一 脑 桥 角 综合 征 

小 脑 下 脚 综合 征 

小 脑 是 部 综合 征 

小 脑 是 部 发 育 不 全 综合 征 
小 动脉 增生 性 肾 硬 化 综合 征 
小 头 综合 征 


小 头 纹 状 体 小 脑 钙化 和 白质 营养 不 良 


综合 征 
小 眼球 综合 征 
小 下 后 一 舌 下 垂 综合 征 


14) 小 口 氏 病 

(147) 小 口 氏 病 1 型 

(246) 小 口 氏 病 1 型 

《76) | 小 口 氏 病 正 型 

(82) 上 缘 综 合 征 

(27) 上 部 出 血性 脑 灰质 病 综合 征 
(205) 上 部 交叉 性 偏瘫 综合 征 
(49) 上 部 出 血性 脑 炎 

GD 上 部 出 血性 灰质 脑 炎 
GD LEBRA 

(137) | 上 瞪 退 缩 征 

(137) 上 腔 静 脉 综合 征 

(243) 上 腔 静 脉 阻塞 综合 征 
(150) 上 盘 膜 综合 征 

(236) ERE BM 

(265) 上 皮 内 上 皮 细 胞 瘤 
(163) ERRERA E 

(38) ERMA TE 

(234) 下 丘脑 性 交叉 综合 征 
112) 下 丘脑 一 十 字 交 叉 综合 征 
a1) 下 丘脑 型 幼稚 一 肥胖 综合 征 
(55) 下 颌 退缩 综合 征 


(189) 
(190) 
(190) 
《190) 
(238) 
(268) 
(265) 
(268) 
(268) 

(67) 

(67) 
(238) 
(238) 
(238) 

(40) 

(40) 

(98) 

(41) 
(137) 
(137) 
(101) 
(101) 


(55) 下 颌 一 眼 一 面部 一 头颅 骨 发 育 不 全 症 


(259) 


FA BR AE 
下 颌 一 眼 一 面部 畸 型 综合 征 
(265) FØRA 

(265) 下 颌 瞬 目 现象 

(20) FØRR SE 

(66) | 下 颌 颜面 成 骨 不 全 综合 征 
(265) 下 颌 一 颜面 骨 形 成 不 良 综合 征 
(25) 下 颌 面 骨 发 育 不 全 

(25) 下 颌 骨 面部 综合 征 

(88) 下 颌 骨 面 部 发 育 障碍 综合 征 
(224) 下 面部 神经 痛 综 合 征 

下 部 交叉 偏 竣 综 合 征 
(56) 下 辟 从 神经 麻痹 综合 征 
(175) 干燥 综合 征 

(201) 干燥 性 角膜 结膜 炎 


(259) 


(98) 
(98) 
(98) 
(167) 
(167) 
(167) 
(97) 
(97) 
(97) 
(97) 
(97) 
(230) 
(97) 
(70) 
(228) 
(228) 
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干燥 性 角膜 结膜 炎 综 合 征 


干燥 性 角膜 结膜 炎 一 口腔 干燥 综合 征 


干燥 性 皮肤 闭塞 综合 征 

干 皮 病 性 白痴 综合 征 

口腔 一 粘膜 一 皮肤 一 眼 综合 征 
口腔 一 指 一 颜面 综合 征 

口 一 指 一 颜面 综合 征 

口 一 面 一 指 〈 趾 ) 综合 征 I 型 
o— i—i OE) 综合 征 工 型 
口 一 面 一 措 的 骨 发 育 不 良 综合 征 1 


口 一 眼 干燥 及 关节 炎 综 合 征 _ 
广泛 纤维 化 综合 征 
广泛 性 脆性 骨 质 硬化 症 
TERRA 
广泛 性 弹性 组 织 破裂 
广泛 性 肉芽 肿 性 黄色 瘤 
马 一 洛 综合 征 

马 切 山 尼 综 合 征 

马 卡 思 * 格 恩 综合 征 
马 一 赛 综合 征 
马赛 尔 综合 征 

马 一 斯 综合 征 

马 一 凡 综 合 征 

马 一 拉 综 合 征 

马 林 * 阿 马 特 综 合 征 

马 一 阿 综合 征 

马 迪 达 综 合 征 

凡 * 波 一 度 一 伊 综合 征 
门 脉 性 肝 硬化 伴 有 巨 脾 
门 克 综合 征 

女性 侏儒 综合 征 


næ 
中 胚 一 外 胚层 发 育 异常 综合 征 


中 胚层 发 育 不 全 性 营养 不 良 
中 孔 综合 征 
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(228) 


(228) 
(228) 
(73) 
(234) 
(195) 
(195) 
(195) 
(178) 
型 
(195) 
(228) 
(110) 
av 
(222) 
(118) 
(123) 
(170) 
(166) 
(167) 
(169) 
71) 
(169) 
(167) 
(170) 
(170) 
71) 
(166) 
(252) 
(25) 
(174) 
(199) 


(83) 
(166) 
(41) 


(55) 
(150) 
(196) 

(32) 

(32) 
(265) 
(232) 
(215) 
(232) 


中 脑 性 震 业 综合 征 
中 脑 导 水 管 综合 征 
中 脑 顶 盖 综合 征 
中 脑 被 盖 综 合 征 
中 脑 被 盖 竣 疾 综合 征 
中 脑 腹 内 侧 综合 征 
中 枢 神经 系统 营养 缺乏 综合 征 
中 枢 性 自主 功能 障碍 
中 枢 神经 系统 缺陷 综合 征 
中 枢 神经 系统 营养 不 良 症 (232) 
中 枢 神 经 系统 血管 瘤 病 (259) 
中 性 白细胞 减少 性 脾 功 能 亢进 一 关节 炎 
综合 征 (92) 
中 毒性 表皮 松懈 证 (105) 
中 间 型 青光眼 (203) 
“日 落 ” 综 合 征 《238) 
DERG HET a01) 
DETTE LEGE AE 29) 
少年 型 先天 性 遗传 性 黄斑 变性 综合 征 
(233) 
(61) 
(29) 
(235) 
a12) 
(242) 
(35) 
(108) 
(228) 
(78) 
a15) 
(21) 
QD 
(251) 
(251) 
(174) 
(184) 
(185) 
(119) 
(173) 


少年 型 视网膜 血管 病 

少年 性 脑 黄斑 营养 不 良 综合 征 
少年 型 类 风湿 性 关节 炎 

水 泡 性 皮肤 松懈 症 

丹 吉尔 综合 征 

内 侧 纵 东 综合 征 

内 因 性 褐 黄 病 

Rd EE 

内 直 肌 神经 支配 矛盾 

内 分 小 性 突 眼 

内 斜 A 现象 

内 斜 A 征 

AR V GE 

AR VAR 

AFERE 

内 尔 桑 综合 征 

内 脏 疏 行 幼虫 综合 征 

内 脏 宫 肿 性 脑 发 育 异常 综合 征 
HERH- RRETA 


眼 综合 征 
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(20) 
an 
(184) 
a5) 
(26) 
(29) 
(25) 
(27) 
(29) 
(28) 
(24) 
(26) 
(222) 
(28) 
(105) 
(67) 


(249) 
a7) 
(177) 


(226) 

0) 
(241) 
(143) 

(46) 
(244) 
(193) 
(193) 
(265) 
(266) 
(268) 
(271) 
(250) 
(249) 
(249) 
(262) 


内 皮 表 皮 样 癌 (40) 反射 性 瞳孔 麻痹 性 综合 征 
内 生 软 骨 瘤 病 (190) 反 先 天 愚 型 综合 征 
内 生 软 骨 瘤 综合 征 (190) 反馈 性 垂体 腺 瘤 综合 征 
心脏 传导 阻 滞 一 视网膜 色素 变性 一 眼 肌 巴西 天 疱 疮 综合 征 

麻痹 综合 征 (146) 巴 一 利 综合 征 
心脏 皮肤 综合 征 (160) 巴 兹 德 纳 综合 征 
心动 过 速 春季 卡 他 综合 征 a6) 巴林 特 综合 征 
心肺 一 肥胖 综合 征 (201) 巴 一 帕 综合 征 
分 散 性 麻痹 (196) 巴 一 梅 综合 征 
分 泌 抑 制 综合 征 (228) 巴 一 柯 综合 征 
分 泌 抑 制 一 干 皮 性 骨 化 综合 征 (228) 巴 一 纳 综合 征 
气 栓 病 (75) 巴 一 斯 综合 征 

毛细 血管 瘤 一 血小板 减少 综合 征 。 (145) 手掌 脚底 过 度 角 化 病 
毛细 血管 间 肾 小 球 硬化 综合 征 (147) 无 8 一 脂 蛋白 血 症 
毛细 血管 扩张 共 济 失 调 综合 征 (164) 无 感觉 综合 征 
ERMER (69) TATE GER TE 
BAKER GE (69) KRG EH AD MERRE 
BÆR BØRGE (69) 

毛 守 增殖 性 角 化 不 良 综合 征 (69) 无 虹膜 综合 征 
AMG AE (226) 无 虹膜 一 肾 胚胎 痛 综 合 征 
双 幻觉 综合 征 (46) 无 青光眼 的 Sturge-Weber 综合 征 (142) 
双重 错觉 综合 征 (46) 无 汗 一 外 胚层 发 育 障碍 综合 征 
双重 幻像 综合 征 (46) 无 泪 综合 征 

双重 降 气 综合 征 (76) 无 脉 病 

双人 综合 征 (46) 尤 一 孔 综合 征 

双 侧 先天 性 角膜 色素 病 (152) 不 认识 一 识别 错误 综合 征 
双 侧 眼 险 痉挛 综合 征 a2) 太 尔 松 综合 征 
双 侧 无 虹膜 一 肾 胚胎 瘤 综合 征 。 (177) KARR 
双 侧 性 视网膜 假 性 肿瘤 综合 征 (188) 太田 综合 征 

双 侧 性 肾 发 育 不 全 综合 征 (205) 韦伯 综合 征 

双 侧 急性 视网膜 坏死 (4) 韦 一 克 综合 征 

双眼 距 过 宽 综 合 征 (118) 韦 尼克 脑病 
双眼 眶 距 过 远 症 (118) 乌 一 费 综合 征 工 型 
反复 脑 震 荡 综合 征 (92) 乌 一 马 综合 征 
反复 性 颜面 神经 麻痹 综合 征 (173) 乌 舍 尔 综合 征 
反 Horner 综合 征 (34) 乌 尔 巴赫 一 维 赛 综合 征 
反 Marfan 综合 征 《166) 瓦 登 布 格 综合 征 
反射 性 瞳孔 强直 (20) 瓦 耳 登 斯 特 姆 综合 征 


反射 性 瞳孔 缩小 型 强直 


(20) 瓦 耳 登 斯 特 姆 综合 征 [ 型 


(263) 
(264) 
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(264) 
(265) 
117) 
17) 
17) 
(117) 
a11) 
ap 
an 
(168) 
(226) 
(35) 
(31) 
(32) 
(33) 
(34) 
(35) 
(35) 
(74) 
(81) 
(200) 


KART 
瓦楞 伯 格 综合 征 
风疹 综合 征 
风疹 后 综合 征 
风疹 性 胎儿 症 
风疹 后 胎儿 综合 征 
戈 德 弗 勒 森 综合 征 
戈 尔 登 险 尔 综合 征 
长 臂 21 缺 失 综 合 征 
长 指 一 晶状体 半 脱 位 综合 征 
止 汗 一 外 胚层 发 育 障碍 
贝斯 特 病 
贝尔 综合 征 I 型 
贝尔 综合 征 工 型 
贝 一 赛 综合 征 
贝 一 伯 一 绍 综合 征 
比 一 路 一 柯 综合 征 
HÆR 
爪哇 角膜 炎 
支气管 痛 一 肌 无 力 综合 征 
匹克 威 克 综 合 征 

五 画 
头 一 眼 一 皮肤 毛细 血管 扩张 症 (164) 
头颅 一 脑 一 足 骨 营养 不 良 症 
头颅 闭锁 症 (19) 
头颅 一 辟 部 一 指骨 发 育 不 良 (249) 
头颅 发 育 不 良 一 内 胜 圳 肿 性 改变 综合 征 

(173) 

头 畸 形 一 先天 性 白内障 及 毛发 缺乏 症 
(98) 
(42) 
(62) 
(98) 
(62) 
(24) 
(98) 
(224) 


头 位 改变 综合 征 

头 一 颈 综 合 征 

头面 下 颌 与 眼 畸形 综合 征 
头 部 外 伤 

头 臂 动脉 炎 综 合 征 

乌 样 头 白内障 综合 征 
乌 样 头 一 侏儒 综合 征 


(100) | 


(241) 
(241) 
(214) 
(87) 
a3) 
a6) 
a6) 
a6) 
(218) 
(218) 
(267) 
(91) 
(234) 
(69) 
(160) 
(69) 
(40) 
(69) 
(82) 
(29) 
(82) 


主动 脉 弓 综合 征 

主动 脉 弓 反 向 缩 秦 综 合 征 
主动 脉 弓 分 支 血 栓 闭 塞 脉 管 炎 
出 血性 结 节 综合 征 

出 血性 家 族 性 肾炎 综合 征 
皮肤 病 性 白内障 

皮肤 源 性 白内障 综合 征 

皮肤 病 性 白内障 综合 征 

皮肤 异 色 病 一 青年 白内障 综合 征 
皮肤 损伤 白内障 综合 征 ! 型 
皮肤 损害 白内障 综合 征 I 型 
皮肤 多 神经 炎 综 合 征 

皮肤 口 炎 

皮肤 内 脏 综合 征 

皮肤 着 色 斑 一 心电图 异常 综合 征 
皮肤 肠 道 综合 征 

皮肤 原 位 癌 

皮肤 恶性 萎缩 性 丘疹 综合 征 
皮肤 松弛 症 

皮肤 粘膜 透明 性 综合 征 

皮肤 粘膜 淋巴 结 综合 征 

皮肤 粘膜 一 眼 上 皮 细 胞 综合 征 (103) 
皮肤 粘膜 色素 膜 综合 征 (30) 
皮肤 粘膜 色素 沉着 一 骨 肠 道 多 发 性 息肉 
综合 征 (200) 
皮肤 色 率 沉着 一 肠 息 肉 综合 征 (200) 
皮肤 弹性 过 度 综合 征 (82) 
皮肤 干燥 狭窄 征 (228) 
皮肤 硬化 综合 征 (267) 
BER (149) 
皮肤 软 脑膜 血管 瘤 病 (236) 
皮质 性 注视 麻痹 综合 征 (25) 
皮质 外 轴 索 再 生 障 碍 征 (198) 
皮质 醇 增多 症 (65) 
皮质 盲 综合 征 (125) 
皮质 盲 一 早老 性 痴呆 综合 征 (125) 
皮质 变性 综合 征 (125) 
BEROR AE HESA TE (62) 
BIE BAR AAR TE (62) 


皮脂 腺 瘤 

皮 一 罗 综合 征 

ER GD RAE 

巨 球 蛋 白 血 症 综合 征 
巨细 胞 性 动脉 炎 

巨人 畸形 

巨 脑 

巨 脑 综合 征 

UNE 

卡 塔 格 内 综合 征 

卡 纳 万 综合 征 
卡 森 综合 征 
HASSE 

卡 一 波 综合 征 
卡 菲 综合 征 

卡 一 麦 综合 征 

卡 夫 曼 综合 征 

失语 一 失 认 一 失 用 综合 征 
失语 一 认识 不 能 一 运用 不 能 综合 征 QD 


Ei 
外 
pi 


EI 


外 


外 
h 
h 


hi 
pi 
Å 


外 侧 前 庭 核 综合 征 


外 展 一 面神经 交叉 性 疤 痪 


外 层 出 血性 视网膜 炎 


外 伤 后 广泛 的 颅 脑 综合 征 
外 伤 后 精神 病态 


外 伤 性 访 形 脉络 膜 萎缩 


多 


MATER 


眼 综合 征 
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(39) 
200) | 
(219) | 
(263) 
31) 
(155) 
(231) 
(231) 
(264) 
(145) 

(46) 

(48) 
(144) 
(144) 

(45) 
(145) 
(146) 

QD 


(218) 
(64) 
(64) 
(39) 

展 神经 一 面神经 麻痹 一 交叉 性 偏 竣 综 

合 征 (177) 

(96) 

展 神经 麻痹 一 岩 骨 艇 炎 综 合 征 。 (114) 
(55) 
(55) 
(55) 
(92) 

(208) 

(208) | 

(208) | 
(64) 

(208) | 

(245) 

(245) 
(63) 


胚层 综合 征 
胚层 发 育 不 良 一 眼 畸 型 综合 征 
胚层 发 育 障碍 伴 眼 部 畸形 


层 渗 出 性 视网膜 炎 
层 渗 出 性 视网膜 病变 
伤 广泛 性 大 脑 综合 征 


伤 性 脑病 
伤 性 眶 尖 综 合 征 
伤 性 视网膜 血管 病变 


伤 性 三 角形 综合 征 


(142) 
(142) 
(245) 
(252) 
(252) 

(21) 

(21) 
(106) 

(24) 
(233) 
(233) 
(233) 

(42) 
(261) 


外 直 肌 粘 连 综合 征 

外 直 肌 和 上 直 肌 假 性 麻痹 
外 直 肌 牵 拉 综合 征 
外 斜 V 征 

外 斜 V 现象 

外 斜 A 征 

外 斜 A 现象 

半 侧 颅 底 综合 征 
MERE AGE 

半 侧 巨大 症 

半 侧 巨人 症 

半 侧 面部 肥大 症 

半 侧 截瘫 综合 征 

半 和 乳糖 血 症 

半 和 乳糖 血 症 综 合 征 (261) 
半 和 乳糖 血 症 综合 征 1 型 (261) 
LATE BR 半 乳 糖苷 酶 缺乏 综合 征 
(151) 
ap 
(154) 
111) 
158) 
158) 
an 
(46) 
(95) 
(30) 
av 
az 
a2) 
(251) 
(251) 
(127) 
(127) 
(127) 


半球 优势 综合 征 

兰 兹 瑞 综 合 征 

左 侧 角 回 综合 征 

左 侧 位 综合 征 

左 半 侧 综合 征 

HERR 

白质 海绵 状 变性 综合 征 
BÆRE 
白 塞 综合 征 

白化 病 综合 征 1 型 
白化 病 综 合 征 工 型 

白化 病 眼 底 

白 点 状 眼底 一 夜 盲 一 干燥 综合 征 
白 点 状 眼底 及 夜 言 和 干燥 症 
白化 病 血 小 板 功能 异常 

白化 病 一 出 血性 素质 综合 征 
白化 症 一 血小板 病 综合 征 

白 公 眼 底 (12) 

白细胞 异常 一 白化 病 综合 征 (52) 

白内障 一 毛细 血管 扩张 症 一 色素 沉着 综 
合 征 (218) 
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白内障 摘除 术 后 综合 征 (254) 印度 橡胶 皮肤 综合 征 (82) 
白内障 术 后 高 热 综 合 征 (204) 布朗 特 综合 征 (44) 
白内障 一 硬 皮 病 一 早老 综合 征 (267) 布 拉 特 综合 征 (36) 
白内障 一 下 上 肢 缺 陷 畸 形 综合 征 。 (272) 布 克 勒 尔 综合 征 1 型 (43) 
台 利 综合 征 (244) 布 克 勒 尔 综合 征 1 型 (43) 
幼儿 型 黑暗 性 痴呆 (35) 布 克 勒 尔 综合 征 工 型 (43) 
幼儿 型 遗传 性 黄斑 变性 (35) 布 伦 斯 综合 征 (42) 
幼年 型 类 风湿 病 (235) 布尔 讷 维 综合 征 (39) 
发 作 性 昏睡 综合 征 (110) 布 一 塞 综合 征 (42) 
发 作 性 睡 病 综合 征 (110) 布 一 祖 综合 征 (37) 
生殖 腺 侏儒 (248) 布 一 哥 综合 征 (44) 
甲 一 通 综 合 征 (162) 布 一 马 综合 征 (41) 
甲 一 脂 蛋 白 缺 乏 综 合 征 (242) 布 一 优 综合 征 (38) 
甲状 腺 中 毒 症 (115) 代 一 索 综合 征 (71) 
甲状 腺 机 能 亢进 症 (115) 代 一 科 综 合 征 (70) 
甲状 腺 肿 及 上 肢 裂 综合 征 QD 代 一 托 综合 征 a) 
术 后 高 热 综 合 征 (204) 代 一 罗 综合 征 (70) 
打击 婴儿 综合 征 (227) 本 尼 迪 特 综合 征 (32) 
打击 儿童 综合 征 (227) 丘脑 综合 征 (71) 
HEGE ME (83) 丘脑 感觉 性 过 敏 性 麻木 (71) 
区 一 瓦 综合 征 (83) 丘脑 下 综合 征 (196) 
艾 迪 综合 征 (7) X 染色 体 综合 征 (47) 
艾滋 病 (2) 四 又 体 综合 征 (196) 
艾 杜 糖 醛 酸 硫酸 脂 酶 缺乏 综合 征 (132) 四 肢 发 育 异 常 (18) 
甘 一 赛 综合 征 (105) GERE (208) 
汉 ' 格 雷 费 综合 征 (259) 弗 一 毫 综合 征 (99) 
汉 ' 雷 克 林 霍 森 综 合 征 I 型 (260) 弗 一 席 综 合 征 (100) 
D BERGER E (260) 弗 一 考 综合 征 (98) 
汉 ' 埃 科 诺 莫 综 合 征 (258) HATE (100) 
汉 ' 希 一 林 综 合 征 (259) 弗 里 德 赖 希 共 济 失 调 综合 征 (101) 
汉 一 代 一 何 综合 征 (257) 弗 科 综合 征 (97) 
汉 一 培 一 魏 综 合 征 (262) 弗 利 克 综 合 征 (101) 
汉 一 许 一 克 综合 征 (122) 弗 瑞 斯 综合 征 (102) 
汉 一 法 综合 征 (123) 

尼 曼 一 匹克 综合 征 (186) AB 

尼尔森 综合 征 a86) 

母 方 风 疹 综 合 征 (117) 冰岛 病 (258) 
史 一 李 一 欧 综合 征 (230) 多 发 性 单 侧 性 颅 神经 麻痹 综合 征 (106) 
可 逆 夜 盲 的 白 点 状 眼底 (251) BEER DN (144) 
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RER BOGE 44) 
多 发 性 骨 发 育 不 良 综合 征 (133) 
多 发 性 骨 纤维 营养 不 良 定 a2) 
多 发 性 成 骨 不 全 (133) 
多 发 性 淋巴 腺 瘤 (128) 
多 发 性 部 分 腺 瘤 病 (273) 
多 发 性 神经 炎 综合 征 (210) 
GREN TER (260) 
多 发 性 神经 纤维 瘤 病 (260) 
多 发 性 神经 炎 合并 双 侧 面瘫 (120) 
多 发 性 神经 纤维 瘤 综合 征 (260) 
E E HE ah E PR A A (259) 
多 发 性 痣 样 基底 细胞 痛 13) 
EREEREER A E a13) 
多 发 性 面部 异常 (97) 
多 发 性 颜面 异常 综合 征 (97) 
多 发 性 硬化 症 (198) 
多 发 性 结 节 性 动脉 炎 综 合 征 (153) 
多 发 性 肾 小 管 功能 障碍 综合 征 (89) 
多 发 性 近 端 肾 小 管 功能 障碍 综合 征 (89) 
多 发 性 省 斑 综 合 征 (160) 
多 发 性 着 色 班 综合 征 (160) 
多 发 性 纤维 性 骨 发 育 异常 a2) 
多 发 性 大 动脉 炎 (241) 
BONE DM BREE (273) 
多 发 性 内 生 软 骨 瘤 病 (190) 
多 发 性 内 生 软 骨 瘤 综合 征 (190) 
DE SOME RE (113) 
E RE A (144) 
多 发 性 进行 性 颅 内 动脉 闭塞 综合 征 (243) 
多 发 神经 炎 型 遗传 性 运动 失调 (211) 
多 腺 体 腺 瘤 病 (273) 
多 灶 性 骨 哮 酸 粒 细胞 性 肉芽 肿 (123) 
多 骨 性 纤维 异常 增殖 症 (12) 
多 种 缺陷 综合 征 (154) 
多 种 营养 缺乏 综合 征 (154) 
多 种 营养 障碍 性 侏儒 (170) 
多 汗 一 皮肤 色素 沉着 一 毛囊 角 化 一 牙 釉 

质 发 育 不 良 综合 征 (184) 


多 形 糜烂 性 红斑 (234) 
多 形 性 角膜 营养 不 良 综合 征 (202) 
多 形 性 渗 出 性 红斑 症 (234) 
多 形 性 黄斑 变性 (35) 
多 英 综 合 征 an 
羊水 过 少 四 联 症 综合 征 (205) 
KREVER GERE (257) 
KER BE — HEIS GÅ E (257) 
关节 松弛 一 皮肤 毛细 血管 破裂 一 皮肤 松 

弛 综合 征 (62) 
关节 炎 性 螺旋 体 病 (212) 
关节 一 骨 一 指甲 发 育 不 良 一 通 骨 角 样 骨 

综合 征 (162) 
HERRE GR GE (66) 
FÅ BE RIGAE (18) 
负 加 速 综合 征 (136) 
血液 流 变性 综合 征 (137) 
血液 粘 稠 度 过 高 综合 征 (211) 
血液 性 一 代谢 性 骨 质 异常 (106) 
血管 性 偏 头痛 综合 征 (132) 
血管 性 头痛 (132) 
血管 一 骨 肥 大 综合 征 (149) 
血管 痉挛 性 眼 一 耳 综合 征 (29) 
血管 瘤 一 血小板 综合 征 (145) 
血管 瘤 病 (236) 
血管 一 脑 一 三 叉 神经 综合 征 (236) 
血小板 减少 性 紫 疗 一 血管 瘤 综合 征 (145) 
血小板 减少 伴 血管 瘤 综合 征 (145) 
血红 蛋白 病 (127) 
血脂 蛋白 异常 一 角膜 混浊 综合 征 (94) 
血 中 啉 过 盛 综 合 征 (264) 
血 中 啉 综合 征 瑞典 型 (264) 
血 中 啉 综合 征 1 型 (264) 
MRAR (264) 
共 济 失调 一 白内障 一 侏儒 综合 征 (169) 
共 济 失调 性 双 侧 竣 综合 征 (90) 
共 济 失调 性 毛细 血管 扩张 症 (164) 
共 济 失调 一 多 发 性 神经 遗传 病 。 “(211) 
FERGE (58) 
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肉芽 肿 性 唇 炎 73) | 

肉芽 肿 一 动脉 炎 一 肾 小 球 肾炎 综合 征 | 
(266) 

肉芽 肿 性 动脉 炎 一 肾 小 球 肾炎 综合 征 
(266) 


网 状 内 皮肉 芽 肿 (123) 
网 状 色素 性 皮肤 病变 (184) 
网 状 角 膜 变性 (44) 
网 状 角膜 营养 不 良 (44) 
同 向 凝视 麻痹 综合 征 (88) 
同 侧 偏 盲 性 暗 点 综合 征 (130) 
同 侧 偏 中 心 暗 点 综合 征 (130) 
FEHR Å 2) 
同型 胱 胺 酸 尿 症 (48) 
回归 热 性 非 化 脓 性 结 节 性 脂肪 层 炎 (266) | 
回 状 头皮 综合 征 (217) | 


动脉 炎 一 肺 一 肾病 变 综合 征 (266) 
动 眼神 经 与 锥 体外 系 交 叉 综合 征 (32) 
动 眼神 经 与 锥 体 束 交叉 综合 征 。 (265) 
动 眼神 经 交叉 性 偏瘫 (265) 
动 眼神 经 纤维 再 生 迷 路 综合 征 (104) 
交叉 性 外 展 一 面神经 麻痹 一 偏瘫 综合 征 
(177) 
(265) 
(197) 
(197) 
(159) 
(259) 
(130) |. 
(240) 
(240) 
(240) 
(240) 
(240) | 
(265) | 
(177) 
am | 
76) | 
a76) | 


| 
| 
| 
| 


交叉 性 动 眼神 经 麻痹 综合 征 
交感 神经 节 母 细胞 瘤 

交感 神经 节 母 细胞 瘤 综 合 征 
交感 神经 异 色 综合 征 
交感 性 异 色 症 

交感 性 眼 肌 麻 痹 综合 征 
交感 性 眼 炎 
交感 性 眼 炎 综合 征 
交感 性 眼球 炎 

RERE RKE 
交感 性 葡萄 膜 炎 

交替 性 眼球 运动 麻痹 综合 征 
米 一 古 综合 征 

米 一 斯 一 赫 综合 征 
米 威 综合 征 

米 库 利 奇 病 


米 勒 综合 征 (177) 
纤维 化 充血 性 脾 大 综合 征 (26) 
红细胞 增多 症 一 肝 硬 化 综合 征 (181) 
红眼 短路 综合 征 (191) 
红斑 性 面 痛 (132) 
红斑 多 神经 病 综合 征 (91) 
红 核 综合 征 (32) 
红 核 一 眼 综合 征 (55) 
LA MERGEE (55) 
红 核 下 部 损害 综合 征 (55) 
LAN BIG GE (55) 
红 皮 水 肿 多 神经 病 (91) 
约翰 逊 综合 征 (142) 
全 身 弹 力 纤维 发 育 异 常 综合 征 (82) 
全 身 性 弹力 纤维 组 织 营养 不 良 (118) 
全 身 石 骨 综 合 an 
全 身 脆性 骨 硬化 症 a1) 
全 身 性 弥漫 性 血管 角质 瘤 综合 征 (87) 
全 身 性 糖 原 累积 病 (203) 
全 身 性 糖 原 沉积 综合 征 (203) 
全 身 性 粘 多 糖 病 Vi 型 (170) 
全 身 性 毛细 血管 扩张 一 白内障 综合 征 
(186) 
全 身 性 软骨 软化 综合 征 (174) 
全 眼 外 肌纤维 化 综合 征 (110) 
全 眼 外 肌 发 育 不 全 (110) 
全 内 脏 转 位 一 支气管 扩张 一 副 鼻 窦 病变 
三 联 综合 征 (145) 
先天 性 角 化 不 良 (272) 
先天 性 角 化 不 良 及 色素 沉着 (272) 
先天 性 角 化 障碍 综合 征 (272) 
先天 性 角膜 后 部 局 限 性 圆锥 (123) 
先天 性 局 限 性 后 角膜 圆锥 (123) 
先天 性 后 部 局 限 性 圆锥 形 角膜 (123) 
先天 性 无 泪 症 a0) 
先天 性 泪液 缺失 综合 征 a0) 
先天 性 生 精 不 能 症 (148) 
先天 性 梅毒 综合 征 (135) 
先天 性 梅毒 三 联 症 (135) 


眼 综合 征 


先天 性 梅毒 角膜 炎 综 合 征 (135) 
先天 性 巨 毛 症 (60) 
先天 性 橡皮 病 (187) 
先天 性 黑 乔 综 合 征 (14) 
先天 性 高 磷酸 酯 酶 血 症 (194) 


先天 性 白细胞 颗粒 异常 综合 征 (52) 
先天 性 白内障 和 稀 毛 症 综合 征 (98) 


先天 性 外 展 神经 和 面神经 麻痹 综合 征 
(178) 
先天 性 视盘 倾斜 综合 征 (60) 
先天 性 斜 人 视盘 综合 征 (60) 
先天 性 夜 盲 症 (189) 
先天 性 夜 盲 兼 眼底 灰白 变色 症 (189) 
先天 性 停止 性 夜 言 症 (189) 
先天 性 眼 面神经 麻痹 (178) 
先天 性 眼球 陷 没 (78) 
先天 性 眼球 运动 障碍 综合 征 (58) 
先天 性 眼球 萎缩 (188) 
先天 性 眼 瞪 综合 征 (151) 
先天 性 眼底 反光 增强 综合 征 (213) 
先天 性 第 Vi 、WI 颅 神经 麻痹 (178) 


先天 性 嗅觉 缺失 一 类 无 睾 综合 征 (144) 
先天 性 家 族 性 植物 神经 机 能 障碍 (215) 


先天 性 家 族 性 黑 用 性 痴呆 (188) 
先天 性 失语 、 69 
先天 性 阅读 障碍 综合 征 (59) 
先天 性 字 盲 综合 征 (60) 
先天 性 单 侧 下 肢 畸 形 伴 先天 性 白内障 
综合 征 (172) 


先天 性 双 侧 面神经 麻痹 综合 征 。 (178) 
先天 性 耳 故 一 眼病 一 白 额 发 综合 征 (262) 


先天 性 脑 眼 发 育 不 全 (152) 
先天 性 脑 眼 发 育 不 良 综合 征 152) 
先天 性 脑 积 水 一 软骨 营养 障碍 O47 
先天 性 脑 积 水 伴 软 肯 发 育 障碍 综合 征 


a47) 

FR MENA EREM F tA E 
(20) 
先天 性 讲 性 纤维 性 骨 炎 综合 征 a2) 
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先天 性 中 胚层 营养 不 良 (167) 
先天 性 中 胚 叶 发 育 障碍 (166) 
先天 性 中 胚层 发 育 障碍 (166) 
先天 性 增殖 性 中 胚层 营养 不 良 (166) 
先天 性 神经 母 细胞 瘤 综合 征 (197) 


先天 性 瞪 裂 狭小 合并 全 身 肌 病 综 合 征 (1) 
先天 性 骨 硬 化 症 ap 


先天 性 骨 性 斜 颈 综合 征 (149) 
先天 性 骨 骨 发 育 不 全 (60) 
先天 性 颈 胸 椎 骨 结合 综合 征 (149) 
先天 性 短 颈 畸形 (149) 
先天 性 短 颈 畸形 综合 征 (149) 
FER HE BGEA GE (149) 
先天 性 肌 肥 大 一 大 脑 综合 征 (72) 
先天 性 肌 强 直 (245) 
先天 性 肌 强 直 综合 征 (245) 
先天 性 半 和 乳糖 甘 酶 缺乏 症 (87) 


先天 性 结缔 组 织 发 育 不 良 综合 征 (82) 
先天 性 软骨 钙化 障碍 心脏 病 综 合 征 (83) 


FER HEJA BA HESIR Ah ERNE (24) 
FRUER RIR GE: 2 RE (24) 
先天 性 钙化 性 软骨 营养 不 良 (60) 
先天 性 点 彩 骨 髓 (60) 
先天 性 痛觉 消失 (215) 
先天 性 皮质 外 轴 突 发 育 不 全 (198) 
先天 性 皮层 外 轴 索 再 生 麻 碍 症 (198) 
先天 性 皮肤 异 色 症 (218) 
先天 性 皮肤 发 育 不 良 白内障 综合 征 (226) 
先天 性 皮肤 异 色 病 及 青年 性 白内障 

综合 征 (218) 
先天 性 全 血细胞 减少 综合 征 (89) 
先天 性 全 身 性 结缔 组 织 畸 形 症 (167) 
先天 性 全 身 脂 质 营养 不 良 (33) 
先天 性 全 色盲 (120) 
ÆRE BD 甲 肥厚 综合 征 (141) 
先天 性 厚 甲 综合 征 (141) 
先天 性 爪 甲 肥厚 a41) 
FER HEG EG AIM] HE AY 

紫 装 皮 综 合 征 (151) 
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HER HEER -下 斜 肌 功 能 不 足 综合 | 
征 (239) 


先天 性 萎缩 性 皮肤 异 色 病 (218) 
先天 性 成 骨 不 全 (257) 
先天 性 斑点 骨 艇 (60) | 
先天 性 多 发 性 骨 骨 发 育 不 全 (60) 
先天 性 B 脂 蛋白 缺乏 综合 征 (28) 
先天 性 风疹 综合 征 an | 
先天 性 举 丸 发 育 不 全 综合 征 (148) 
先天 性 卵巢 发 育 不 全 综合 征 (248) 
先天 性 黄斑 变性 (126) 
先天 性 遗传 性 视网膜 病 a4) 
先天 性 遗传 性 共 济 失调 一 白内障 一 侏儒 

一 精神 发 育 不 全 综合 征 a69) | 


先天 性 消 髓 小 脑 性 共 济 失调 一 先天 性 白 
内 障 一 智力 发 育 不 全 综合 征 。 《169) 


先天 性 痉挛 性 双 瘫 (163) 
先天 性 痉挛 性 肢体 仿 直 (163) 
SEK RAA ERE (76) 
RAR (76) | 
先天 起 型 (76) 
先天 愚 型 综合 征 (76) 
后 退 性 斜视 (78) 
后 角膜 青年 环 综合 征 (23) 
后 丘脑 综合 征 (70) 
后 孔 综合 征 (141) 
后 颅 窝 型 脑 积 水 综合 征 (68) 
后 颅 凹 脑 积 水 综 合 征 (68) 
后 睫 状 动脉 闭塞 扇形 视网膜 脉络 膜 萎缩 
(246) 
后 破裂 孔 综合 征 (253) 
成 人 黄斑 视网膜 变性 综合 征 (32) 
成 人 早老 综合 征 (267) 
成 人 型 家 族 性 黑 县 性 白痴 综合 征 (152) 
成 年 型 早老 (267) 
达 一 魏 综 合 征 (68) 
达 一 斯 综合 征 (67) 
达尔 林 普 尔 综合 征 (67) 


过 敏 性 春季 结膜 炎 综合 : a6) 


过 敏 性 白内障 综合 征 
过 敏 反应 性 肉芽 肿 综合 征 
过 度 骨 化 症 

过 度 骨 化 综合 征 

过 度 调节 综合 征 
迁移 性 眼 炎 综合 征 

耳 硬化 与 蓝 巩膜 综合 征 
HE- EAR- A REME 
BH MG RRE 


(16) 
(266) 
(160) 
(160) 

a) 
(240) 
(257) 
(257) 
61) 


BEE fa A tE fa ER Hutchinson 牙 综 


合 征 
耳 一 脊椎 综合 征 
耳 源 性 外 展 神经 麻 痒 
耳 源 性 脑 积 水 综 合 征 
耳 部 带 状 疱疹 
BEE SR GE 
耳 一 上 颌 骨 发 育 障碍 
JH BL RE 
JAH UD 畸形 综合 征 
尖 头 并 指 〈 趾 ) 畸形 综合 征 I 型 
RAF RO 畸形 综合 征 工 型 
KA BLD BLG EN 型 
尖 头 多 并 指 RO 畸形 综合 征 
尖 头 症 
RIME 
尖 头 畸形 综合 征 

舟 状 头 畸 形 综合 征 
舟 状 头 综合 征 
并 发 性 虹膜 异 色 综合 征 
亚 急 性 海绵 状 脑病 

亚 急性 海绵 状 脑病 综合 征 
PAHENEE MA 
亚 急性 坏死 性 脑病 
老年 性 黄斑 变性 (121) 
老年 性 黄斑 变性 退行 性 变 
老年 性 黄斑 盘 状 变性 
老年 渗 出 性 黄斑 部 视网膜 炎 


(135) 
(112) 
14) 
(209) 
(132) 
12) 
(99) 
(18) 
(18) 
a8) 
a9) 
(179) 
(47) 
a9) 
a9) 
a9) 
(221) 
(221) 
(102) 
(62) 
(62) 
(159) 
(159) 
(143) 
a21) 
(143) 
(143) 


老年 性 视网膜 斑点 状 变性 综合 征 工 型 


21) 
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老年 性 点 状 脉络 膜 炎 
老年 性 色素 膜 剥 脱 性 青光眼 


老年 前 期 痴呆 一 皮质 讶 综合 征 
老年 前 期 痴呆 皮质 变性 综合 征 
老年 前 期 黄斑 视网膜 变性 综合 征 


早产 儿 视网膜 病变 

早产 儿 视网膜 病变 综合 征 
早老 症 

早老 病 

REENA 
早老 性 侏儒 症 
早老 性 痴呆 
早老 性 痴呆 综合 征 

早 发 性 痴呆 一 皮质 讶 综合 征 
早衰 综合 征 

早期 衰老 综合 征 


早期 视 交叉 前 视神经 压迫 综合 征 


伏 一 沙 一 特 综合 征 

伏 一 小 柳 一 原田 综合 征 
伏 尔 斯 她 综合 征 

伏 克 斯 1 综合 征 

伏 克 斯 1 综合 征 

伏 克 斯 下 综合 征 

AR DENN Ga E 

伏 克 斯 V 综合 征 

ARR CA) 1 综合 征 
伏 格 特 CA) 工 综合 征 
ARMENE CA) 互 综合 征 
伏 格 特 CA) 综合 征 
伊 耳 斯 综合 征 

伊 耳 文 综合 征 

伦 一 奥 综合 征 

异 染色 性 脑 白质 营养 不 良 
异 染 性 白质 不 良 

异 位 性 白内障 综合 征 
异 色 性 虹膜 睫 状 体 炎 综合 征 
异 色 性 且 状 体 炎 

导 水 管 阻塞 综合 征 
ERRER 


35) 

(27) 
(125) 
(125) 

(32) 
(243) 
(243) 
(136) 
(136) 
(136) 

(56) 
(125) 
(125) 
(125) 
(136) 
(136) 
(138) 
(105) 
(256) 

(95) 
(102) 
(103) 
(103) 
(104) 
(104) 
(255) 
(255) 
(255) 
(256) 

(80) 
(139) 
(159) 
(116) 
(116) 

(16) 
(102) 
(102) 

(68) 
(124) 


色素 膜 渗 漏 (250) 
色素 膜 炎 一 皮肤 白斑 一 白 发 脱发 综合 征 
(256) 
色素 膜 一 脑膜 一 脑 炎 (256) 
色素 性 青光眼 综合 征 (202) 
色素 性 脉络 膜 血管 综合 征 (226) 
色素 性 视网膜 类 脂 神经 元 性 遗传 变性 
(29) (137) 
色素 性 视网膜 炎 一 有 关 的 感觉 神经 性 听 
力 减 退 综合 征 (250) 
色素 性 干 皮 病 一 白痴 综合 征 (73) 
色素 性 干 皮 病 一 恶性 肿瘤 综合 征 。 《73) 
色素 失禁 症 (37) 
色素 失调 综合 征 (37) 
色素 紊乱 综合 征 (37) 
OJR E (37) 
色素 细胞 痣 综合 征 (184) 
色 氨 酸 代谢 异常 综合 征 (124) 
色 氨 酸 运转 异常 综合 征 (124) 
西 格 里 斯 特 综合 征 (226) 
西门 斯 综合 征 (226) 
西蒙 效 综合 征 (227) 
产后 垂体 坏死 (227) 
产后 垂体 机 能 减退 综合 征 (227) 
托 一 享 综合 征 (245) 
托 姆 森 综 合 征 (245) 
扣 带 综合 征 (236) 
闭塞 性 头 臂 动脉 炎 (241) 
AE HER (199) 
自体 幻 视 综合 征 (166) 
自 音 综合 征 a66) 
自发 性 淀粉 样 变性 (165) 
自发 性 浆液 性 脉络 膜 脱 高 (250) 
有 机 酸 尿 综合 征 (165) 


再 生 眼 运动 纤维 方向 倒 错 综 合 征 (104) 
再 生 障 碍 性 贫血 一 先天 性 畸形 综合 征 
(89) 
肌 硬 变 综合 征 (122) 
MERHER —Lafora 小 体 综合 征 (154) 
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BERRE AE (159) 
LEE EE RSA E (GD) 七 画 
肌肉 强直 一 侏 颂 一 弥漫 性 骨 病 变 一 眼 面 ETTER GE GD 
部 异常 综合 征 m ET PEN HERE MERE 6D 
肌 无 力 综合 征 (81) 进行 性 神经 性 肌 碎 缩 症 GD 
MEAE (197) 进行 性 偏 侧面 部 萎缩 综合 征 (216) 
肌 锥 综合 征 (216) ET HETE OE GR AE (216) 
肌 强 直 性 营养 不 良 症 (233) 进行 性 颜面 半 侧 萎 缩 综合 征 (216) 
肌 强 直 性 瞳孔 aD | 进行 性 板 层 发 育 不 良 综合 征 (216) 
肌 强 直 性 萎缩 (233) 进行 性 苍白 球 变性 综合 征 (216) 
肌 张力 降低 一 肥胖 一 脑 一 骨骼 异常 综合 进行 性 肝 豆 状 核 变性 (121) 
征 (59) | 进行 性 营养 不 良性 眼 外 肌 麻 痹 。 《269) 
PAVER AE UD | 进行 性 营养 不 良性 眼 麻 兽 ap 
EA Hs BA HERZ GE 74) BEAT HE BIER R ERUEN AE (114) 
阵 发 性 泪 滋 综合 征 (38) SETT HVAR JET BAER GT EAA 
阵 发 性 流泪 综合 征 (38) 难 综合 征 (183) 
阵 发 性 高 血压 (9) 进行 性 遗传 性 关节 一 眼病 变 (235) 
压缩 空气 病 (75) 进行 性 家 族 性 黄斑 变性 (126) 
BEA ERA (63) 进行 性 选择 性 发 汗 失 神经 支配 综合 征 
安 贝 尔 综合 征 (126) (217) 
安 通 综合 征 (18) 进行 性 骨 发 育 不 良 (85) 
安 都 斯 基 综 合 征 (16) 进行 性 间 质 性 神经 病 (71) 
安 哥 鲁 效 综合 征 a6) 进行 性 颅 内 动脉 阻塞 综合 征 (243) 
舌 咽 一 迷走 一 副 神 经 综合 征 (49) 进行 性 豆 状 核 变性 (269) 
舌 咽 一 迷失 一 副 神经 与 舌 下 神经 综合 征 进食 流泪 综合 征 (38) 
(23) 近视 乳头 脉络 膜 炎 (142) 
舌 咽 一 迷走 一 舌 下 神经 综合 征 (24) 近视 乳头 性 脉络 膜 视网膜 炎 (142) 
吸 气 性 气 道 阻塞 综合 征 (201) 近视 乳头 性 视网膜 脉络 膜 炎 (142) 
巩膜 型 眼底 a2) 运动 失调 毛细 血管 扩张 综合 征 (164) 
当 一 克 综 合 征 (68) 远 距 离 创 伤 性 视网膜 血管 病 (208) 
合并 倒 向 性 内 紫 装 皮 与 小 脸型 的 上 瞪 下 远 达 性 视网膜 损伤 综合 征 (208) 
Æ as) 延髓 背 外 侧 综 合 征 (24) (265) 
创伤 后 人 格 综合 征 (92) BEBE MOE AST OE (23) 
创伤 后 角膜 炎 (98) 延 钥 综合 征 (24) 
邦 一 德 一 布 综 合 征 (38) 延髓 被 盖 麻 痹 (24) 
考 姆 特 综合 征 asn EMAR AE (24) 
考 一 罗 综 合 征 asp 延 脑 背 外 侧 综合 征 (265) 
Så BREE 154) 邻 视 乳 头 性 脉络 膜 视网膜 炎 (142) 
寻常 性 眼皮 肤 粘膜 综合 征 GO| - 豆 状 核 性 张力 障碍 综合 征 (42) 
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豆 状 核 后 综合 征 (70) 糖尿 病 综合 征 (89) 
角膜 缘 营 养 不 良 综合 征 (36) 何 尔 姆 斯 综合 征 (129) 
角膜 缘 冠 线性 营养 不 良 综合 征 (36) 何 杰 金 病 (128) 
角膜 颖 粒状 营养 不 良 症 (43) 低 脂 血 症 (130) 
角膜 颗粒 状 营养 不 良 综合 征 (43) 低 脂 血 症 综合 征 (130) 
角膜 结晶 性 营养 不 良 综合 征 (222) 低 脂 血 症 一 色 氨 酸 异常 综合 征 。 《130) 
角膜 结 节 状 变性 (43) 低 血 压 性 眼 血 管 病变 (241) 
角膜 班 点 状 营养 不 良 定 (43) 低 蛋白 血 症 综合 征 a54) 
角膜 点 状 变性 综合 征 (255) 低 色素 沉着 一 眼 脑 综合 征 (63) 
角膜 格子 状 营养 不 良 症 (44) 低 流量 颈 动脉 一 海绵 窦 疗 a91) 
角膜 格子 状 营养 不 良 综合 征 (44) 低 密度 脂 蛋白 缺乏 综合 征 a8) 
角膜 格子 样 营养 障碍 (44) 低 肌 张 力 一 低 智能 一 性 发 育 低下 一 肥胖 
角膜 混浊 一 血脂 蛋白 异常 综合 征 (94) 综合 征 (205) 
角膜 混浊 合并 颅骨 发 育 障碍 综合 征 (125) 伴 脑 硝 液 蛋白 细胞 分 离 的 神经 炎 (120) 
角膜 混 油 颅骨 发 育 不 全 综合 征 。 “(125) 伴 脾 大 白细胞 减少 的 类 风湿 综合 征 (92) 
角膜 混 油 一 眼球 震 业 一 肘 部 挛缩 一 精神 伴 有 脑 发 育 不 全 的 晶状体 后 纤维 增殖 症 
发 育 不 全 一 侏儒 综合 征 176) (152) 
角膜 后 部 周边 部 环 状 混浊 (23) 体位 改变 综合 征 (42) 
角膜 后 胚胎 环 综合 征 (23) 体 短 球 形 晶状体 综合 征 (166) 
角膜 炎 一 前 庭 听 综合 征 (57) 伯 森 综合 征 (33) 
MRR- ERRATE (57) 伯 瑞 纳 德 眼 一 腺 综合 征 (196) 
FAR — MÆ AE (57) 伯 纳 尔 综合 征 (34) 
角膜 侵蚀 性 溃疡 综合 征 (179) 伸 舌 样 白痴 (76) 
角膜 上 皮 剥 脱 综合 征 (98) 男性 乳房 发 育 病 (148) 
角膜 上 皮 和 内 皮 变 性 (104) 男性 乳房 发 育 一 无 精子 病 (148) 
角膜 上 皮 和 内 皮 联合 水 肿 型 营养 不 良 系统 性 弹性 组 织 病 (119) 
(104) 系统 性 弹性 纤维 破裂 a19) 
角膜 内 皮 营 养 不 良 综合 征 《104) 系统 性 红斑 狼疮 综合 征 (240) 
角膜 内 皮 一 上 皮 营 养 不 良 综合 征 (104) 希 一 德 综合 征 (225) 
角膜 粉 样 变性 综合 征 (255) PRERE (225) 
角膜 梭 形 色素 病 (152) 良性 粘膜 天 疱 疮 61) 
角膜 色素 环 (269) 良性 外 展 神经 麻痹 综合 征 (33) 
角膜 下 颌 反射 综合 征 (170) 良性 第 六 对 颅 神经 麻痹 综合 征 33) 
角膜 疗 痕 性 疼痛 综合 征 (61) 良性 视网膜 一 垂体 功能 低下 综合 征 (162) 
角 瘤 综合 征 (66) 良性 表皮 内 角 化 不 良 (262) 
角 回 综合 征 (111) 良性 淋巴 肉芽 肿 病 (34) 
角 虹 膜 发 育 不 全 (23) 麦 一 克 综 合 征 (173) 
佛 瑞 斯 综合 征 (102) GATE 75) 
AET BRIA EE PE HERE MAE H AR E RHE 利 一 利 综合 征 (162) 
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利 特 耳 综合 征 (EM) (162) 克 鲁 肯 伯 格 综合 征 (152) 
利 特 耳 综合 征 《WJ) (163) 克 莱 恩 综合 征 (148) 
利多 克 综合 征 (215) 克 莱 恩 费 尔 特 综合 征 (148) 
利 氏 综合 征 (159) 克 一 布 综合 征 (150) 
苍白 球 色素 性 退 变 综 合 征 (121) 克 一 威 综合 征 (147) 
苍白 球 黑 质 色素 变性 (121) 克 费 综合 征 (149) 
苍白 球 色素 变性 综合 征 a21) 克 雷 比 综合 征 1 型 (151) 
茶 丙 酮 香 豆 素 综合 征 (74) 克 雷 比 综合 征 工 型 (152) 
芳香 硫酸 脂 酶 B 缺乏 综合 征 (170) 克 罗 菲 尔 综合 征 (149) 
花 毯 样 眼 底 综合 征 (214) 克 罗 斯 综合 征 (63) 
劳 一 穆 一 比 综合 征 (155) 里 一 载 综合 征 (215) 
劳 一 穆 一 巴 一 比 综合 征 (155) 里 一 埃 综合 征 (210) 
肝 豆 状 核 变性 (269) 里 曼 综合 征 (211) 
“ 肝 豆 状 核 变性 综合 征 (269) 妊娠 毒 血 症 (206) 
肝 豆 状 核 退 行 性 变性 (269) 妊娠 高 血压 综合 征 (206) 
肝 变 性 一 脑病 综合 征 (214) 妊娠 诱发 高 血压 症 (206) 
肝 脑 变性 (269) 和 努 一 米 一 梅 综合 征 a87) 
肝 硬 化 一 红细胞 增多 症 a81) 努 一 南 综合 征 (188) 
肝 脾 纤维 化 综合 征 (26) 阿 克 森 费 尔 德 综合 征 (23) 
肝 血 中 啉 症 综合 征 1 型 (264) 阿 佩 尔 综合 征 (18) 
肛门 闭 镇 一 虹膜 续 损 综合 征 (48) 阿 一 克 综合 征 a9) 
吞咽 困难 一 眼 瞪 下 垂 一 肌 营 养 不 良 综合 阿 一 罗 综合 征 (20) 
征 (183) 阿 一 许 综合 征 (24) 
库 夫 斯 综合 征 (153) KRAE QD 
库 尔 提 综 合 征 (64) 阿 一 顺 综合 征 an 
库 一 卡 综合 征 (59) 阿 伯 非 尔 德 综合 征 (1) 
局 灶 性 皮肤 发 育 不 良 综合 征 a13) 阿 柯 斯 塔 综合 征 (2) 
局 限 性 脑 袭 缩 综合 征 (21) 阿波 特 综合 征 a3) 
局 限 性 皮肤 发 育 不 良 综合 征 (113) 阿 马里 克 综 合 征 4) 
尿 出 症 一 突 眼 一 成 骨 不 全 综合 征 (122) 阿 米 什 白化 病 (15) 
尿 贿 及 突 眼 性 骨 发 育 不 良 症 (122) 阿兰 德 (10) 
尿道 一 眼 一 关节 炎 综 合 征 (212) 阿迪 森 综 合 征 (6) 
尿道 炎 一 眼 结膜 炎 一 关节 炎 综 合 征 (212? 阿 一 龙 综合 征 (23) 
尿道 炎 一 关节 炎 一 结膜 炎 综 合 征 (212) 阿 一 比 综合 征 (7) 
尿道 炎 性 关节 炎 (212) 阿 一 匹 综合 征 (21) 
坏死 性 血管 闭塞 性 视网膜 炎 (3) 阿 德 还 综合 征 (9) 
扭曲 偏 余 (128) 否认 失明 综合 征 (48) 
克 一 特 一 韦 综合 征 (149) 否认 视 幻 觉 综合 征 (48) 
克 劳 泽 综合 征 (152) 吹 口哨 面容 综合 征 (100) 
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两 侧面 部 发 育 不 全 综合 征 (97) 
享 特 综合 征 (132) 
会 神 经 磷脂 网 状 内 皮 细胞 增多 病 (186) 
含 脑 苷 脂 网 状 内 皮 细 胞 病 (108) 
饮 乳 者 综合 征 (44) 
乳 中 毒 综合 征 (44) 
间 脑 自主 性 疗 痛 综合 征 (199) 
FAE (199) 
间 脑 性 高 血压 综合 征 《194) 
EWG (203) 
间 质 性 一 肥大 性 一 进行 性 婴儿 神经 炎 
(71) 
间 质 肥大 性 神经 炎 (71) 
杜 安 综合 征 (78) 
. 杜 一 约 综合 征 (79) 
极度 脑 积 水 综合 征 (147) 
IRIRE (248) 
孵 集 发 育 不 全 综合 征 (248) 
卵黄 状 视网膜 营养 不 良 (345) 
FE PALE (257) 
冻疮 样 狼疮 综合 征 (34) 
沉 箱 病 (75) 
沃 耳 夫 综 合 征 (270) 
听 神 经 瘤 综合 征 (66) 
昌 佛 琉 综合 征 (163) 
改 森 综合 征 (106) 
张力 减退 一 智力 减退 一 性 腺 功能 减退 与 
肥胖 综合 征 (205) 
纹 状 体 多 巴 胺 缺乏 综合 征 (197) 
纵隔 上 部 综合 征 (239) 
作画 
视 物 显 小 综合 征 (162) 
视 丘 下 综合 征 (196) 
视 交 叉 综合 征 (66) 
视 交叉 部 综合 征 (66) 
视 交 叉 蛛网 膜 炎 a01) 
视 交叉 前 压迫 综合 征 (137) 


视 交 又 前 压迫 性 病变 综合 征 (137) 
视 固定 皮质 性 麻痹 综合 征 (25) 
视觉 失 认 综合 征 (51) 
视觉 失 定向 力 工 型 综合 征 (215) 
视觉 定向 障碍 综合 征 (215) 
视 定向 障碍 I 型 综合 征 (129) 
WEHR 工 型 综合 征 (215) 


视网膜 变性 一 糖尿 病 一 耳 苏 综合 征 〈14) 

视网膜 色素 变性 一 肥胖 一 多 指 综合 征 
(155) 

视网膜 色素 变性 一 多 指 一 肥胖 一 生殖 器 


综合 征 (155) 
RARER- BEG å GR 
征 (122) 
视网膜 色素 变性 一 耳 亿 一 共 济 失 调 一 智 
力 低下 综合 征 122) 
视网膜 色素 变性 伴 耳 厅 综合 征 。 《250) 
视网膜 色素 变性 联合 感 音 性 神经 性 耳 伺 
综合 征 (250) 
视网膜 脑 血 管 瘤 病 (259) 
视网膜 一 脑 下 垂体 综合 征 (162) 
视网膜 一 小 脑 血管 瘤 病 (259) 
LP IDG RR (259) 
AL OF IP NG (259) 
BLE RE SOLGTE (214) 
视网膜 一 垂体 综合 征 (162) 
LIS NES I — BE — BEA REA 
(214) 
视网膜 静脉 周围 炎 (80) 
视网膜 血管 炎 (80) 
视网膜 血管 炎 周 边 形 (80) 
视网膜 淋巴 漏 (208) 
视网膜 退行 性 病变 (137) 
视神经 管 综合 征 (46) 
视神经 管 闭合 不 全 状态 综合 征 (198) 
视神经 网 膜 血 管 瘤 病 (38) (259) 
BF SEE (38) 


AMARRAK MRA E (31) 
视神经 萎缩 一 运动 失调 综合 征 GD 
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视神经 碎 缩 一 脐 用 形 成 综合 征 (249) 
RAZEM PRAE (249) 


RAER (73) 
BEN (73) 
AEG EE (73) 
视 乳 头 倾斜 综合 征 (60) 
视 乳 头 旁 脉络 膜 炎 (142) 
视 乳 头 周 脉络 膜 炎 (142) 
DRAE (84) 
空间 认识 能 力 障碍 综合 征 (129) 
ERGO ETR (29) 
MLE SO ETR (29) 
MERE HERRE HE (143) 
青年 角膜 弓 综 合 征 (23) 
青年 女性 主动 脉 弓 动脉 炎 综 合 征 (24) 
青年 性 视网膜 血管 病 ， (80) 
青年 性 反复 性 视网膜 玻璃 体 出 血 (80) 
青年 性 复发 性 视网膜 出 血 (80) 
青年 性 糖尿 病 一 侏儒 一 肥胖 综合 征 (172) 
青年 性 黄斑 变性 (143) 
青春 性 畸形 性 关节 炎 (158) 
青春 性 畸形 性 骨 软 骨 炎 (158) 
青春 期 后 全 垂体 机 能 减退 症 (227) 
HARRE (203) 
青光眼 睫 状 体 炎 危 象 (203) 
青光眼 睫 状 体 炎 综 合 征 危 象 (203) 
青光眼 一 睫 状 体 炎 综合 征 (203) 
青光眼 颜面 血管 瘤 综合 征 (236) 
表皮 原 位 瘤 (40) 
肠 源 性 肢 皮炎 综合 征 (68) 
Ir HENG BEE GR OE (68) 
BEEN SER (68) 
肠 息肉 综合 征 (200) 
肥胖 性 心肺 综合 征 (200) 
肥胖 者 心脏 一 呼吸 综合 征 (200) 
肥胖 呼吸 困难 嗜睡 综合 征 (200) 
肥胖 一 脑 一 眼 一 肯 骼 异常 综合 征 。 《59) 
肥胖 生殖 机 能 减退 综合 征 (155) 
肥胖 性 生殖 器 退化 (101) 


肥胖 性 生殖 器 综合 征 (101) 
肥胖 性 生殖 无 能 综合 征 (101) 
肥大 性 症状 闭 (149) 
肥大 性 血管 扩张 症 (149) 
肢 端 肥 大 样 巨 大 发 育 综合 征 (155) 
肢 端 一 骨 质 溶解 一 面部 发 育 不 全 综合 征 

(252) 
肢 端 发 育 不 良 综合 征 于 型 (83) 
肢 端 痛 综合 征 (91) 
肢 皮炎 肠 道 病 (68) 
肢 痛 病 (91) 
股骨 软骨 病 (158) 
股骨 头骨 一 扁平 体 综 合 征 (158) 
股骨 头骨 明 软 骨 病 (158) 
pr ER TE GÅ (158) 
朋 比 综合 征 (203) 
肾 缺 失 崎 形 综合 征 (205) 
肾 面 综合 征 (205) 
HÆRER GRE (205) 
肾脏 一 面部 综合 征 (213) 
肾病 综合 征 (86) 
肾病 一 毯 层 视网膜 变性 (224) 


肾病 一 糖尿 病 侏 人 备 合 并 低 血 磷 性 向 偿 病 
(89) 


HER — Pk E — Fn HD RIG GR 


征 (89) 
肾 小 管 性 酸 中 毒 (89) 
肾 小 管 间 质 性 肾病 综合 征 (224) 


肾 小 管 实质 性 肾病 及 视网膜 变 (224) 
肾 小 管 实质 性 肾病 一 视网膜 变性 综合 征 
(224) 


肾上腺 交感 神经 综合 征 (9) 
肾上腺 综合 征 (65) 
肾上腺 皮质 综合 征 (65) 
肾上腺 皮质 功能 亢进 症 (64) 
肾上腺 皮质 分 泌 过 多 综合 征 (64) 
FLER (64) 


肾上腺 切除 后 嫌 色 细胞 瘤 综 合 征 (184) 
REAR ME (9) 


眼 综合 征 


HERMES TE a97) 
Ke Ph Z EHEN N PERE 0 

合 征 97) 
REE a97 
软骨 过 度 增 生 症 (168) 
软骨 病变 一 破坏 性 虹膜 睫 状 体 炎 一 多 发 

性 关节 脱 白 综合 征 (128) 
软骨 营养 障碍 性 肌 强 直 () 
软骨 一 关节 一 眼 一 耳 旨 综合 征 。 (175) 
软骨 外 胚层 发 育 不 良 综合 征 (83) 
软骨 一 骨 营 养 不 良 (133) 
软骨 软化 性 关节 炎 综 合 征 (175) 
软骨 膜 炎 综合 征 (175) 
软骨 发 育 不 全 a81) 
软骨 发 育 障碍 (190) 
环 状 软骨 后 路 综合 征 (202) 
环 扎 术 后 综合 征 (236) 
HR- RERE (195) 
帕 瑞 纳 德 眼 一 腺 综合 征 (196) 
帕克 综合 征 (197) 
帕 金森 综合 征 (197) 
ME — GR AE (205) 
泪腺 分 泌 不 足 综合 征 ao) 
泪 味 反射 现象 (38) 
泪腺 一 唾液 腺 病 (176) 
泪腺 一 唾液 腺 萎缩 综合 征 (228) 
泪腺 及 唾液 腺 肥大 综合 征 (176) 
泪腺 一 活 腺 病变 综合 征 (176) 
泪腺 一 泛 腺 萎缩 综合 征 (228) 
泪腺 一 泪腺 干燥 病 (228) 
法 布 莱 综 合 征 (87) 
法 博 综合 征 (90) 
法 一 拉 综 合 征 QD 
法 一 沃 综合 征 (88) 
治疗 意外 性 栓塞 综合 征 (185) 
波 一 施 综合 征 (203) 
波 特 综合 征 (205) 
泽 佛 胜 综合 征 (141) 


直立 性 低 血压 综合 征 (225) 
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直立 性 低 血压 综合 征 变异 型 (225) 
直立 性 低 血 压 一 多 系统 萎缩 综合 征 (225) 
直立 性 低 血压 一 神经 病变 综合 征 (225) 
非 类 脂性 网 状 内 皮 细胞 增生 综合 征 (123) 


非 家 族 性 脾 性 贫血 综合 征 (26) 
非 交通 性 脑 积 水 综合 征 (68) 
非 毒 性 甲状 腺 肿 伴 眼 瞪 皮肤 松弛 症 (21) 
非 梅毒 性 角膜 炎 (57) 
非 梅毒 性 角膜 基质 炎 (57) 
非 梅毒 性 实质 性 角膜 炎 (57) 
非 梅毒 性 角 基 质 炎 一 耳 蓉 综 合 征 《57) 
非 梅毒 性 角膜 实质 炎 及 耳蜗 前 庭 综 合 征 

67 
非 梅毒 性 角膜 炎 和 前 庭 听觉 综合 征 (57) 
非 梅毒 性 间 质 性 角膜 炎 (57) 
非典 型 性 神经 痛 32) 
非典 型 外 胚层 发 育 不 全 a71) 


非典 型 性 外 胚层 发 育 障碍 综合 征 (171) 
非 淋病 性 关节 炎 一 结膜 炎 一 尿道 炎 综合 


征 (212) 
非 链球 菌 渗 出 性 咽炎 (200) 
非洲 溶血 性 贫血 (127) 
单 体型 X 综合 征 (248) 
单 体 一 4 部 分 缺失 综合 征 (270) 


单 体 一 18 长 臂 ) 部 分 缺失 综合 征 〈53) 
单 体 一 18 〈 短 臂 ) 部 分 缺失 综合 征 (54) 


单眼 上 转 障碍 综合 征 (179) 
单眼 性 核 上 性 上 转 麻痹 (179) 
单 侧 眼球 震 枉 综合 征 (97) 
单 侧 复 发 性 眶 后 疼痛 伴 有 了 眼 肌 麻痹 综合 

征 (245) 
单纯 型 斯 耶 格 伦 综合 征 (228) 
FERK (258) 
垂直 性 肌肉 平衡 失调 综合 征 (254) 
垂直 性 复 视 (128) 
ERE (196) 
垂直 后 退 综合 征 (254) 
EAA a10) 
垂体 巨大 畸形 综合 征 (155) 
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垂体 巨人 综合 征 (155) 
垂体 性 恶 病 质 (227) 
垂体 性 哮 碱 性 细胞 增多 症 (65) 
垂体 机 能 减退 综合 征 (227 
垂体 蝶 骨 综合 征 (94) 
垂体 蝶 赛 综合 征 (94) 
岩 尖 综合 征 (114) 
岩 骨 炎 综合 征 (114) 
岩 蝶 交叉 综合 征 (141) 
REGER ME aan) 
RRE (56) 
kA ODEGK A GE (223) 
RR — fl ERE T BG NE — EG Fr ik BG 

征 (219) 
RAF IK ME I N E HENNE RA 

AE a72) 
RR — BL ME — ERRARE (50) 
AR BLI HE GA E (56) 
佩 一 梅 综合 征 (198) 
佩 吉 特 综合 征 94) 
MARAE (193) 
佩 特 综合 征 (199) 
侧 向 注视 力 分 离 综合 征 (209) 
侧 脑 球 综合 征 (265) 
莱 酮 尿 性 精神 发 育 不 全 (95) 
苯 酮 尿 性 精神 障碍 综合 征 (95) 
苯 酮 尿 性 白痴 综合 征 (95) 
莱 丙 酮 性 智力 发 育 不 全 症 (95) 
FARRE (95) 
范 可 尼 综 合 征 (89) 
范 可 尼 I 综合 征 (89) 
范 可 尼 1 综合 征 (89) 
范 一 土 综合 征 (90) 
BEG 47) 
BEER AE 47) 
松 果 体 一 神经 一 眼 综合 征 (100) 
周边 视网膜 坏死 和 血管 源 性 视网膜 全 脱 

离 (2 


周期 性 眼球 运动 麻痹 及 痉挛 (24) 


周期 性 偏 头痛 性 神经 痛 (132) 
顶 盖 综 合 征 (32) 
顶 盖 一 中 脑 麻 痹 综合 征 (32) 
顶 叶 一 枕 叶 综 合 征 (204) 
BEGER E (266) 
组 织 细胞 增多 症 (123) 
组 织 细胞 增生 综合 征 (161) 
组 织 细 胞 增多 症 角 苷 脂 型 (108) 
细 支 气管 性 肺 气 肿 (122) 
细 长 指 (168) 
细 长 体型 (168) 
弥散 性 脑 硬 化 (198) 
弥漫 性 脑 硬 化 (222) 
弥漫 性 色素 膜 炎 综合 征 (256) 
弥漫 性 轴 周 性 脑 炎 (222) 
弥漫 性 轴 索 周围 性 脑 炎 (222) 
弥漫 性 毛细 血管 扩张 性 疣 (87) 
弥漫 性 毛细 血管 扩张 症 (87) 
弥漫 性 脂肪 性 肉芽 肿 病 (90) 
弥漫 性 肺 纤维 化 综合 征 (122) 
弥漫 性 所 体 血管 角质 瘤 87) 
BREDE HE EAE an 
弥漫 性 甲状 腺 机 能 亢进 症 (115) 
弥漫 性 纤维 性 骨 炎 (12) 
弥漫 性 角 化 病 综合 征 (74) 
弥漫 性 软骨 膜 炎 综合 征 74) 
盲点 综合 征 (239) 
夜 言 综合 征 (189) 
夜 盲 综合 征 I Å (251) 


夜 盲 一 干燥 一 白 点 眼底 综合 征 (251) 
夜 盲 一 非典 型 色素 性 视网膜 炎 一 多 发 神 


经 炎 (211) 
夜间 眼眶 痛 (132) 
变形 性 疱疹 性 角膜 炎 (98) 
变形 性 消 钵 关节 强直 综合 征 (257) ` 
变形 瞳孔 (34) 
变态 性 青光眼 (203) 
罗 波 哥 综合 征 (216) 
罗 一 杜 综合 征 (216) 


眼 综合 征 
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罗 一 汤 综合 征 (218) 
罗 一 比 综合 征 (217) 
罗 一 克 综合 征 (217) 
罗 一 莱 综 合 征 (218) 
罗 利 特 综合 征 (216) 
罗斯 综合 征 (217) 
罗 思 蒙 德 先天 性 血管 芋 缩 性 皮肤 异 色 症 
218) | 
昆 克 综合 征 (209), 
性 腺 发 育 不 良 综合 征 (248) | 
性 腺 性 机 能 不 全 (248) | 
性 幼稚 一 色素 性 视网膜 炎 一 多 指 (W) 畸 | 
形 综合 征 (155) 
性 幼稚 多 指 崎 形 综合 征 (155) 
HEGE AE (75) 
fa FE BO (69) 
鱼 眼 综合 征 (94) 
fl DREI BOGE GE (229) 
fl PELT BEG — EEDE N I Å 
育 不 全 综合 征 (229) 
迪 默 尔 综合 征 (74) 
迪 * 珊 一 凯 综 合 征 (73) 
抽 搞 替代 综合 征 (199) 
拉 一 塔 综合 征 (219) 
卷发 综合 征 (174) 
图 雷 恩 综合 征 (30) 
固定 性 斜视 (235) 
欧 一 戈 综合 征 (86) 
欧 勃 综合 征 (86) 
欧 瓦 综合 征 (193) 
RERA 13) 
转移 酶 缺乏 性 半 乳 糖 血 症 综合 征 I 型 
(261) 
典型 苯 丙 酮 尿 症 (95) 
典型 间 质 性 肺炎 a22) 
念珠 菌 病 一 特 发 性 甲状 旁 腺 功能 不 足 (6) 
受 折磨 儿童 综合 征 (227) 
易 人 综合 征 (46) 
ADRIA (133) 


蛆 嚼 头痛 综合 征 
呼吸 道 粘膜 综合 征 

呼吸 道 坏死 性 肉芽 肿 综合 征 
肯 斯 保 瑞 尼 综 合 征 

齿 一 眼 一 皮肤 综合 征 


九 画 


食欲 流泪 综合 征 

胡 佛 特 综合 征 

胡 尔 勒 综合 征 

前 庭 小 脑 性 共 济 失调 综合 征 
TSN GR AGE 

前 玻璃 膜 综合 征 

前 斜 角 肌 综合 征 

前 额 部 疼痛 动 眼神 经 麻痹 综合 征 
前 脉络 膜 动脉 综合 征 

前 核 间 性 眼 肌 麻痹 综合 征 
前 房 角 臂 裂 综合 征 
效 维 综合 征 
玻璃 体 牵引 综合 征 
玻璃 体 发 狂 综合 征 
玻璃 体 灯芯 综合 征 
玻璃 体 角膜 粘连 综合 征 
玻璃 体 角膜 接触 综合 征 
玻璃 体 星 状 小 体 

玻璃 体 视网膜 变性 综合 征 
玻璃 状 体 综合 征 

结 节 性 动脉 周围 炎 

结 节 性 脑 硬化 

结 节 性 脑 硬化 综合 征 

结 节 性 硬化 症 

结 节 性 弹力 纤维 样 变性 综合 征 
结 节 性 弹力 纤维 病 

结 节 性 非 化 脓 性 脂 膜 炎 

结 节 性 角膜 营养 不 良 综合 征 
结 节 性 铀 行 性 梅毒 疹 综 合 征 
结晶 性 角膜 营养 不 良 综合 征 
结 节 病 


人 


(63) 
(234) 
(266) 
(147) 

(73) 


(38) 
(130) 
(133) 

(91) 
(253) 
(139) 

(9) 
41) 
(260) 

(35) 
(210) 
(272) 
(255) 
(255) 
(255) 
(255) 
(254) 

(33) 
(263) 
(139) 
(153) 

(39) 

(39) 

(39) 

(91) 

(91) 
(266) 
(220) 
(162) 
(222) 

(34) 
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结膜 一 尿道 一 滑 膜 炎 综 合 征 (212) 
结核 性 蛛网 膜 炎 一 脑 积 水 综 合 征 (45) 


结 霜 状 白内障 (255) 
染 苏丹 性 脑 白 质 背 养 不 良 (98) 
染色 体 3/B 易 位 综合 征 (55) 
染色 体 4 部 分 缺失 综合 征 (270) 
染色 体 D1 三 体型 综合 征 (27) 
染色 体 B 缺 失 综合 征 (63) | 


染色 体 18 长 臂 ) 部 分 缺失 综合 征 〈53) 
染色 体 18 〈 短 臂 ) 部 分 缺失 综合 征 GD ， 
染色 体 21 部 分 缺失 综合 征 ai 
染色 体 22 (KI 部 分 缺失 综合 征 GO, 
染色 体 13q KID 部 分 缺失 综合 征 | 

(54) | 


染色 体 13 一 15 三 体 综合 征 (27) 
染色 体 16 一 18 三 体 综合 征 (82) 

(56) 

(76) 
染色 体 22 一 三 体 综合 征 (247) 
洪 特 综合 征 (132) 
洛 一 雅 一 德 综合 征 (164) 
津 一 恩 一 柯 综合 征 (272) 
钩 端 螺 旋 体 病 (267) 
HEEE ` (265) 
SRR AE (23) 
咽 鼓 管 周围 综合 征 (247) 
咽 结膜 炎 《196) 
咽 结膜 热 综合 征 (200) 
哈 尔 哥 伦 综合 征 (122) 
险 一 斯 综合 征 a21) 
险 布 综合 征 a21) 
哈 特 纳 普 综 合 征 (124) 
骨膜 下 骨 皮 质 肥 厚 (45) 
骨 丹 病 性 蛋白 尿 综合 征 (144) 
骨 化 过 早 综合 征 (160) 
骨 化 石 症 an 
FIEKE KE (149) 
PREKE GRANE €149) 


骨 营 养 障碍 性 纤维 化 a2) 


上 骨 皮 质 肥厚 畸形 (194) 
ALENE (208) 
骨 质 石化 症 an 
骨 纤维 异常 增殖 症 a2) 
骨 纤维 性 发 育 异常 一 色素 沉着 性 综合 征 
2) 
骨 一 肾病 综合 征 (89) 
BARS E (149) 
骨 软 骨 营 养 不 良 综合 征 a81) 


骨 软 化 一 肾 性 糖尿 一 氨基 酸 尿 综合 征 
(89) 


骨 软 化 一 肾 性 糖尿 一 氨基 酸 尿 一 高 磷酸 


盐 尿 综合 征 (89) 
骨 脆 病 (257) 
骨 脆 综合 征 (257) 
骨 质 脆弱 症 (257) 
骨 发 育 不 全 一 视网膜 剥离 一 耳 苏 综合 征 

(214) 
骨 央 发育 不 全 综合 征 (208) 
骨干 发 育 不 良 综合 征 (85) 
扇 颅 底 综合 征 (20) 
扁平 股 综 合 征 (158) 
胎儿 虹膜 炎 综 合 征 (188) 
胎儿 软骨 营养 障碍 性 发 育 不 全 (60) 
胎儿 性 风疹 综合 征 17) 
胎儿 乙醇 综合 征 (93) 
胎儿 酒精 中 毒 综合 征 (92) 
胎儿 革 丙 酮 香 豆 素 综合 征 (74) 
胚胎 发 育 暂停 综合 征 (262) 
胚胎 固定 综合 征 (262) 
Bt BAR GE (200) 
肺 尖 肿瘤 综合 征 (195) 
肺 尖 痛 综合 征 (195) 
肺 尖 一 肋骨 一 椎 骨 综合 征 (195) 
肺 上 沟 综合 征 (195) 
肺泡 毛细 血管 阻塞 综合 征 (122) 
肺 间 质 纤维 化 (122) 
肺 间 质 特 发 性 纤维 化 综合 征 (122) 
脉络 膜 渗 泼 (250) 


眼 综合 征 
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脉络 膜 动脉 阻塞 综合 征 (245) 
脉络 膜 视网膜 梗塞 综合 征 (127) 
脉络 膜 视网膜 异常 一 腾 胜 体 发 育 不 全 一 

婴儿 痉挛 综合 征 (10) 
脉络 膜 血管 色素 沉着 综合 征 (226) 
BEG in PES (236) 
保 耐 尔 综合 征 (39) 
促 性 腺 激素 分 泌 不 足 一 性 腺 机 能 减退 一 

嗅觉 缺失 综合 征 (144) 
面部 偏 头痛 (132) 
面部 正中 裂 综合 征 (72) 
面部 复发 性 水 肿 一 Bell FAME 

综合 征 (173) 
Bi AEG AE (173) 
面 脑膜 血管 瘤 综合 征 (152) 
TE ME KE (216) 


面 一 指 一 生殖 器 综合 征 ” a) 
WEAR E A E E E 


合 征 0) 
牵 牛 花 综合 征 《180) 
重症 肌 无 力 症 《86) 
重症 肌 无 力 眼 外 肌 病 (183) 
重 登 型 斯 耶 格 伦 综合 征 (229) 
复合 色素 性 青光眼 (27) 
复发 性 角膜 上 皮 和 剥脱 (98) 


ARE Mk AE (173) 
DE HETE KA — E MR GAME 
(173) 


BA HER BEBE (74) 
复发 性 多 发 性 软骨 炎 综 合 征 (175) 
虹膜 角膜 内 皮 综 合 征 (138) 
虹膜 一 角膜 中 胚层 发 育 不 全 (210) 
虹膜 痣 综合 征 (59) 
SEEGER GE (59) 
虹膜 淡色 综合 征 (103) 
虹膜 出 血 综合 征 (17) 
虹膜 异 色 症 (103) 
虹膜 异 色 性 睫 状 体 炎 (103) 


虹膜 麻痹 一 无 反射 综合 征 (7) 


虹膜 一 皮肤 一 听觉 发 育 障碍 综合 征 (148) 
虹膜 发 育 不 良 一 两 眼 分 离 过 远 一 精神 运 


动 迟 钝 综合 征 139) 
RREK A — IURE HE — ME z 
迟钝 综合 征 (139) 
虾 钳 样 酶 形 一 鼻 泪 管 阻塞 综合 征 (264) 
HERRIRA (186) 
RE EE AU (186) 
GE MG HE PAR Å BE (186) 
ÅR BR FÅR PI RR E E RA GE 

(186) 
神经 精 磷 脂 一 固 醇 类 脂 沉积 病 。 《186) 
神经 皮肤 血管 瘤 综合 征 (236) 
神经 一 眼 一 皮肤 血管 瘤 病 (236) 
LI IA AE (38) 
神经 纤维 瘤 病 (260) 
神经 白 塞 病 (185) 
神经 白 塞 综合 征 (185) 


神经 精神 病 巨 球 蛋白 血 症 综合 征 (36) 
神经 系统 海绵 状 退行 性 变性 综合 征 (46) 


神经 节 苷 脂 沉积 综合 征 a37 
神经 节 苷 脂 沉积 病 a37) 
神经 肌肉 衰 竟 综合 征 (186) 
神经 肌肉 耗竭 综合 征 (186) 


神经 肌肉 型 全 血糖 原 累 积 病 (203) 
神智 妈 印 一 鱼鳞 瘤 一 痉挛 性 双 侧 竣 疾 综 


合 征 (229) 
退行 性 肾病 高 血压 综合 征 (147) 
BERE (150) 
道 转 的 主动 脉 缩 罕 综 合 征 (241) 
北 蒙 古 软 白痴 综合 征 an 
迷路 综合 征 (174) 
迷路 积 水 综 合 征 (174) 
迷路 性 耳 炎 (126) 
科 莱 特 综 合 征 (62) 
科 克 因 综 合 征 (56) 
科 一 圭 综合 征 (58) 
科 一 李 综 合 征 (59) 
科 一 勒 综合 征 (57) 
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柯 里 综合 征 (52) 
柯 劳 德 综合 征 (55) 
柯 根 ! 综合 征 (7) 
柯 根 工 型 综合 征 (58) 
柯 兴 综合 征 I 型 (64) 
柯 兴 综合 征 工 型 (66) 
柯 兴 综 合 征 于 型 (66) 
柯 兴 视 交叉 综合 征 (66) 
柯 一 萨 一 埃 综合 征 (150) 
柯 斯 顿 综合 征 (62) 
柏 其 特 综合 征 类 (257) 
柏 一 林 综 合 征 (41) 
类 白化 病 综合 征 az) 
类 肉瘤 病 (34) 
类 脂 蛋 白 沉积 综合 征 (249) 
类 脂 质 组 织 细胞 增多 症 (186) 
类 脂 质 性 肾病 (86) 
类 脂 质 代谢 障碍 性 网 状 内 皮 细胞 增生 症 
(186) 
类 脂 质 性 肉芽 肿 + (123) 
类 脂性 组 织 细胞 增生 症 (123) 
类 重症 肌 无 力 综合 征 (81) 
类 风湿 性 脊椎 炎 (257) 


类 风湿 性 关节 炎 一 脾 肿 大 综合 征 (92) 
类 风湿 性 关节 炎 合 并 脾 功 能 亢进 (92) 


类 风湿 性 肺 部 综合 征 (122) 
急性 色素 膜 炎 伴 视网膜 动脉 周围 炎 和 视 
网 膜 脱离 (3) 
急性 严重 色素 膜 炎 伴 视网膜 血管 炎 和 视 
网 膜 脱离 (3) 
急性 间 软 性 血 中 啉 综合 征 (264) 
急性 眼 全 血管 炎 综 合 征 (4) 
急性 眼球 震 烙 一 躯干 肌 阵 挛 综合 征 (159) 
急性 视网膜 坏死 综合 征 (3) 
急性 过 敏 性 结膜 炎 综 合 征 (16) 
急性 弥漫 性 脉络 膜 炎 (256) 
急性 散在 性 脑 硝 血 神 经 根 病变 综合 征 


《93) 
急性 感染 性 多 发 性 神经 根 炎 综 合 征 (120) 


急性 中 毒性 多 发 性 神经 根 炎 
急性 发 热 性 多 发 性 神经 根 炎 


(120) 
(120) 


ED PE IBO OE GR GE (182) 


急性 发 热 性 咽炎 
急性 多 发 性 神经 根 炎 
急性 多 关节 炎 综 合 征 
急性 上 升 性 麻痹 
急性 组 织 细胞 病 
急性 出 血性 脑 灰 质 炎 
急性 脑病 综合 征 
急性 粒 细胞 缺乏 症 
急性 呼吸 道 病 综合 征 
查 一 维 综合 征 

查 林 综 合 征 

点 状 骨 骨 发 育 不 全 综合 征 
点 彩 性 骨 骨 综合 征 
突 眼 性 甲状 腺 肿 

突 发 性 骨 发 育 不 全 
突 眼 性 眼 肌 麻 痹 综合 征 
毒性 甲状 腺 肿 
毒性 甲状 腺 肿 综合 征 
BAKE 
威 耐 特 综合 征 
威 尔 综合 征 

威尔逊 综合 征 

哥 一 斯 _ 托 综合 征 
费 尔 综合 征 

费 希 尔 综合 征 


转移 酶 缺乏 性 半 乳 糖 血 症 综合 征 1 


挤 压 综合 征 

挤 压 性 眶 尖 综 合 征 
指甲 一 瞬 骨 综合 征 
诱导 后 高 热 
春季 卡 他 

春季 结膜 炎 

施 尼 德 综合 征 
独眼 畸形 综合 征 
种 总 后 腿 综合 征 


(200) 
(120) 
(235) 
(120) 
(161) 
(268) 
(214) 
(222) 
(200) 
(51) 
(52) 
(60) 
(60) 
15) 
(169) 
(41) 
(115) 
a15) 
a9) 
(253) 
(267) 
(269) 
(118) 
(92) 
(93) 
型 
(261) 
(63) 
(64) 
(162) 
(204) 
(16) 
a6) 
(222) 
(66) 
(205) 


眼 综合 征 


417 


星 形 玻璃 体 炎 (33) 
星 状 玻璃 体 病变 (33) 
星 状 玻璃 体液 化 (33) 
显 性 类 白化 病 综合 征 (75) 
十 画 
流行 性 角 腊 结膜 炎 (20) 
流行 性 结膜 角膜 炎 (20) 
消瘦 痉挛 性 侏儒 综合 征 (57) 
海尔 姆 霍 茨 一 险 灵 顿 综 合 征 (125) 
海蓝 色 组 织 细胞 综合 征 (224) 
海绵 赛 综合 征 (94) 
海绵 赛 栓塞 综合 征 (94) 
海绵 赛 外 侧 壁 综合 征 (94) 
MAR AF FLER ME (94) 
海绵 窦 鼻 咽 部 肿瘤 综合 征 (111) 
海绵 窦 神经 痛 综 合 征 an) 
海 登 海 因 综合 征 (125) 
海 普 综合 征 27) 
酒精 性 高 脂 血 症 (272) 
酒精 中 毒 高 脂 血 症 溶血 综合 征 (272) 
涉及 骨骼 的 外 胚层 和 中 胚层 发 育 不 全 
(218) 
流行 性 甲 型 脑 炎 (258) 
流体 静 力 压 综合 征 (136) 
流行 性 麻痹 性 眩 从 综合 征 uan 
特 发 性 浆液 性 喇 状 体 脉络 膜 脱离 (250) 
FREE EG (228) 


特 发 性 甲状 旁 腺 功能 低下 一 念珠 菌 病 (6) 
特 发 性 脑 底 动 脉 环 闭 塞 综合 征 。 (242) 


特 发 性 高 钙 血 症 (77) 
特 发 性 高 脂 血 症 (44) 
特 发 性 淀粉 样 变性 (165) 
NEO RE (79) 
特 发 性 嗜 酸 粒 细胞 增多 性 肺炎 (163) 
特 发 性 肺 纤维 化 综合 征 ` a22) 
特 发 性 肾病 综合 征 (86) 


特 罗 特 综合 征 (247) 


特 纳 综合 征 (248) 
脑 功能 低下 综合 征 (79) 
脑 功能 障碍 综合 征 (79) 
脑 妥 胆 固 醇 沉着 综合 征 (252) 
脑 脖 黄 瘤 病 (252) 
脑 面 血管 瘤 病 (236) 
脑 一 面 一 肾 一 关节 并 指 (中) 畸形 综合 征 

(49) 
脑 眼 皮肤 毛细 血管 扩张 征 (164) 
脑 一 眼 一 面 一 骨骼 综合 征 (49) 
脑 一 血 倒 流 (237) 


脑 发 育 不 良 一 内 脏 囊 肿 综合 征 (119) 
脑 损害 一 脉络 膜 视网膜 病 综合 征 (220) 


脑 白质 海绵 状 变性 综合 征 (46) 
脑 一 网 膜 变 性 (137) 
脑 桥 一 橄 模 体 一 小 脑 综 合 征 D 
脑 桥 外 侧 综合 征 (177) 
脑 痛 筑 胆固醇 沉着 综合 征 (252) 
BARA E RISTE (252) 
脑 甘 脂 沉 着 病 (109) 
REMIR (108) 
脑 苷 质 类 脂 质 病变 (108) 
BREF ARFI AR PA e (108) 
BG ME RR (259) 
BALI EMIR (259) 
脑 视 网 膜 动静 脉 瘤 综 合 征 27 
脑 一 视网膜 变性 (29) 
脑 性 脚气 病 综 合 征 (268) 
脑 性 肥胖 症 (101) 
脑病 合并 内 脏 脂 肪 变性 综合 征 (214) 
脑 底 毛 细 血 管 扩张 综合 征 (242) 
脑 底 异常 血管 网 病 (242) 
脑 底 异 出 血管 网 综合 征 (242) 
脑 垂体 机 能 不 足 (227) 
脑 垂体 前 叶 机 能 减退 症 (227) 
脑 肝 肾 综合 征 (230) 
脑 一 有 时 一 肾 综合 征 (271) 
脑 三 叉 神经 血管 瘤 病 (236) 
脑膜 多 神经 根 炎 (106) 
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脑 叶 性 硬化 综合 征 21) 
RREA 123) 
DEMSA (208) 
脑 创伤 后 综合 征 (92) 
MN SZMH— Zi BD 综合 征 
(173) 
脂 蛋 白 蓄积 症 (249) 
脂肪 栓塞 综合 征 (208) 
脂肪 软骨 营养 不 良 + (133) 
脂肪 诱发 的 高 脂 血 症 (44) 
脂肪 营养 不 良 一 巨人 症 综合 征 (33) 
脂 类 性 肝 脾 肿 大 综合 征 (44) 
MER- MMÆMEGFAE (249) 
脆 骨 蓝 丽 膜 综合 征 (257) 
脆性 骨 硬 化 症 an 
胱 氨 酸 沉积 病 (89) 
腔 滋 性 特 发 性 关节 炎 (212) 
胶 胞 子 虫 病 (69) 
胰腺 纤维 囊 性 病 (67) 
胰腺 囊 性 纤维 性 变 (67) 
ed (32) 
被 盖 综 合 征 (32) 
家 族 性 肺 部 囊 性 纤维 变 (122) 
家 族 性 生殖 腺 功能 不 足 综 合 征 (88) 
家 族 性 黑暗 性 痴呆 (137) 
家 族 性 黑 了 若 性 痴呆 《成 人 型 ) 153) 
FEE : (137) 
BET EEE RET BL (122) 


家 族 性 遗传 性 角膜 营养 障碍 〈 斑 点 型 ) 
(43) 

BOKEN GE) 
(43) 


BRENNE EEE ( 格 状 型 ) 
(44) 


家 族 性 遗传 性 视神经 萎缩 a57) 
家 族 性 遗传 性 肾炎 a3) 
RAMEE AKHERA (13) 
家 族 性 溶血 性 黄 冶 (105) 


家 族 性 溶血 性 黄姜 一 骨 病 综合 征 。 (105) 


家 族 性 婴儿 恶性 贫血 综合 征 (89) 
家 族 性 青年 性 肾 萎 缩 (89) 
家 族 性 脂 蛋白 酶 缺乏 证 (44) 
家 族 性 低 脂 血 症 (130) 
家 族 性 植物 神经 失调 综合 征 (215) 
家 族 性 皮肤 软骨 角膜 营养 不 良 综合 征 
(99) 
家 族 性 运动 失调 性 两 侧 麻痹 (90) 
BREED HARE (218) 
家 族 性 高 乳 糜 微 粒 血 症 (44) 
家 族 性 高 密度 脂 蛋 白 缺 乏 综合 征 (242) 
家 族 性 高 胆固醇 血 症 (252) 
家 族 性 过 敏 性 白内障 (16) 
家 族 性 神经 机 能 障碍 综合 征 (215) 
家 族 性 共 济 失 调 (101) 
家 族 性 脾 性 贫血 综合 征 (108) 
家 族 性 巨细 胞 性 路 大 病 (108) 
家 族 性 自主 障碍 (215) 
家 族 性 出 血性 肾炎 (13) 
家 族 性 出 血性 血管 瘤 病 (213) 
家 族 性 弥散 性 脑 硬化 症 (198) 
家 族 性 中 脑 叶 硬化 (198) 
家 族 性 淋巴 水 肿 (187) 
家 族 性 下 肢 浮肿 (187) 
家 族 性 组 织 细胞 性 皮肤 关节 炎 综 合 征 
(109) 
LER FR (208) 
家 族 性 骨骼 发 育 不 良 (208) 
家 族 性 小 结 节 状 角膜 变性 (43) 
ME (62) 
RAGE (62) 
FEE K BEG AE (219) 
宽 拇 指 一 大 脚趾 综合 征 (219) 
宾 一 尼 综 合 征 (36) 
索 斯 比 综合 征 I 型 (231) 
索 斯 比 综合 征 I N (231) 
INGATE I N (231) 
衰竭 性 精神 病 (186) 
高 粘度 综合 征 (137) 
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高 粘 光度 综合 征 37) | BREE GSE (42) 
高 粘 稠度 综合 征 QD I AED AEE GE (42) 
高 血 钙 症 合并 肾脏 变性 病 (77) 恶性 营养 不 良 综合 征 (154) 
高 血 钙 一 肾 钙 沉 积 一 是 嗓 尿 综合 征 (7 恶性 鼻 咽 肿瘤 颅 神经 综合 征 ai) 
高 血压 性 间 脑 综合 征 (194) 恶性 正常 胆固醇 血 症 性 黄 瘤 病 。 《123) 
高 苯 基 丙 氨 酸 综合 征 ! 型 (95) 恶性 高 热 综合 征 (204) 
高 胱 氨 酸 尿 综合 征 (48) 恶性 肿瘤 合并 肌 无 力 综合 征 (81) 
高 脂 蛋白 血 症 I 型 (44) 恶性 肾 硬化 综合 征 (88) 
高 脂 血 症 一 溶解 性 贫血 一 黄姜 综合 征 恶性 肾上腺 瘤 (197) 

(272) 恶性 贫血 综合 征 (7) 
高 安 综合 征 (241) 恶性 白血病 (222) 
高 安 动脉 炎 (241) 恶性 中 心 白细胞 减少 症 (222) 
高 点 综合 征 (109) 恶性 淋巴 肉芽 肿 (128) 
高 一 高 综合 征 a13) 恶性 皮肤 网 织 红细胞 增多 综合 征 (225) 
高 一 查 一 莫 综合 征 (113) 恶性 鼻 咽 肿瘤 颅 神经 综合 征 ap 
高 山 病 综合 征 (2) 恶性 粒 细胞 减少 综合 征 (223) 
高 德 斯 哈 德 综合 征 (112) KRAE (204) 
高 空 病 (75) 缺 氧 性 脑病 综合 征 (204) 
旁 中 心中 脑 综合 征 (32) 缺 铁 性 吞咽 困难 综合 征 (202) 
索 托 斯 综合 征 (231) 缺 指 (RE) 一 外 胚层 发 育 不 良 一 裂口 综合 
离心 性 骨 软 骨 发 育 不 良 综合 征 181) 征 (264) 
埃 勒 斯 一 丹 娄 斯 综合 征 (82) 剥脱 综合 征 (28) 
埃 尔 希 尼 综合 征 I 型 (84) 原 发 性 脉络 膜 脱离 (250) 
埃 尔 希 尼 综合 征 工 型 (84) 原 发 性 黄斑 变性 (126) 
埃 氏 综合 征 (214) 原 发 性 脾 性 嗜 中 性 白血球 减少 合并 关节 
倒 蒙 古 样 综合 征 an 炎 (92) 
俯 位 性 眼 痛 综 合 征 (192) 原 发 性 阅读 障碍 (60) 
修 瓦 效 综合 征 (223) 原 发 性 诵读 困难 综合 征 (60) 
部 分 三 体型 G 综合 征 (48) 原 发 性 贫血 (7) 
部 分 单 体型 一 21 综 合 征 an 原 发 性 高 钙 症 (77) 
部 分 性 垂体 功能 低下 一 巨人 症 综合 征 原 发 性 高 脂 血 症 (252) 

(155) 原 发 性 淀粉 样 变性 综合 征 (165) 
BRAD ELIA ET BSE (262) 原 发 性 家 族 性 淀粉 样 变性 (165) 
FERMA (266) 原 发 性 斯 耶 格 伦 综合 征 (229) 
ETE HEST GE (257) 原 发 性 粒 细胞 减少 症 (223) 
FINE — EE AE (23) 原 发 性 视网膜 静脉 周围 炎 (81) 
ANA PE SED GR AE 01) 继 发 性 视网膜 静脉 周围 炎 (81) 
HE (253) 继 发 性 斯 耶 格 伦 综合 征 (229) 
ARE (253) REDER (229) 


420 索引 四 


烛 泪 样 骨 质 增生 症 (160) 
烟 等 病 综合 征 (243) 
真皮 弹力 过 强 (82) 
真皮 黑色 素 细胞 症 (193) 
真皮 黑色 素 变性 综合 征 (37) 
真性 红细胞 增多 症 (193) 
夏 一 马 一 图 综合 征 (51) 
粉红 色 病 综合 征 (91) 
粉红 色 病 (91) 
粉刺 一 白内障 综合 征 (59) 
破裂 孔 综合 征 41) 
破坏 性 虹膜 睫 状 体 炎 伴 多 发 性 关节 脱 白 

综合 征 (128) 
ERER- ARRENE (57) 
BØRGE (142) 
FE HER ONE (30) 

MØRE (87) 
格 状 角膜 炎 (44) 
格子 状 变性 ， (44) 
格 利 耳 综 合 征 (110) 
格 斯 特 曼 综合 征 (111) 
格拉 代 尼 果 综 合 征 (114) 
格 莱 格 综合 征 (117) 
格雷 斯 综合 征 (115) 
格雷 费 综合 征 (114) 
格雷 格 综合 征 (118) 
格雷 弗 尔 德 综合 征 (116) 
格林 一 巴 利 综合 征 (120) 
格 伦 纳 特 综合 征 (120) 
格 路 柏 综合 征 a19) 
格 一 海 综合 征 (110) 
核 黄 罕 缺乏 综合 征 (236) (140) 
核 间 性 眼 肌 麻 痹 (35) 
核 上 性 垂直 运动 麻痹 综合 征 (196) 
桐 泽 型 色素 膜 炎 (3) 
桥 脑 综合 征 (209) 
桥 脑 内 侧 综合 征 (46) 
桥 脑 小 脑 角 综 合 征 (66) 


桥 脑 小 脑 角 肿瘤 综合 征 (66) 


BREIE GR GE (71) 
桥 脑 被 盖 综 合 征 (108) 
桥 脑 被 盖 外 侧 综合 征 《108) 
根 斯 朗 综合 征 (105) 
党 一 沃 综合 征 (68) 
层 舌 水 种 一 面瘫 综合 征 (173) 
诺 里 综合 征 (188) 
诺 特 纳 格 耳 综合 征 (188) 
MÆRE (188) 
BTB EEG (246) 
顿挫 型 遗传 性 共 济 失调 (31) 
疼痛 性 眼 肌 麻 痹 综合 征 (245) 
病理 性 钙化 综合 征 (44) 
痉挛 性 双 侧 竣 疾 一 鱼鳞 壮 一 智力 发 育 不 

全 综合 征 (229) 
痉挛 性 瘫痪 一 智力 发 育 不 全 一 鱼鳞 癣 综 

合 征 (229) 
痉挛 性 假 性 硬化 (62) 
疲惫 精神 病 综合 征 (186) 
爱 一 朗 综合 征 (81) 
爱 纳 尔 德 一 查理 综合 征 (20) 
爱 小 斯 坦 综合 征 (86) 
朗 一 奥 一 韦 综合 征 (213) 
铃木 综合 征 (243) 
钱币 状 角膜 炎 (74) 
钱币 形 湿疹 综合 征 (16) 
豹 斑 综合 征 (160) 
莫 尔 枯 综 合 征 a81) 
莫 尔 加 尼 综 合 征 79) 
获得 性 免疫 缺陷 综合 征 (2) 
莱 姆 病 (106) 
莱 伯 综合 征 (157) 
莱特 尔 综合 征 (212) 
莱 尔 马 耶 综合 征 (161) 
莱 一 卡 一 潘 综 合 征 (158) 
莱 一 斯 综合 征 (161) 
莱 塞 综合 征 (210) 
阅读 障碍 综合 征 (59) 
BOG INGE (273) 


眼 综合 征 
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拳击 者 综合 征 
拳击 醉酒 样 综合 征 
泰 一 萨 综合 征 
EE Ge 
浆液 性 脑膜 炎 综合 征 
浆液 纤维 性 退行 性 视网膜 炎 
烈火 样 天 疱 疮 综合 征 
恩格尔 曼 综合 征 
监狱 精神 病 综合 征 
皱 皮 综合 征 

皱纹 皮肤 综合 征 
REKATE 
造船 厂 结 膜 炎 


十 -- 画 
BOLME 
LEE SOE HER 
LANE E HERRE HE 


BLA RAE K MRA E 


LT KAERA E 
EIKE 

BLA BEH 

BLG BERG HERE ERA 
ILSE MER ORJER BR 
SEA JLP AR På B AR MALM AEE 
婴儿 消瘦 综合 征 
婴儿 间 脑 综合 征 

贾 儿 大 脑 性 双 侧 瘫 疾 综合 征 
BREE AE 
BERRE 

眼底 变色 夜 盲 症 
眼底 血管 样 纹 综合 征 
眼底 黄斑 萎缩 综合 征 

眼底 黄斑 萎缩 性 班 状 营养 不 良 
眼 缺 血 综合 征 
眼前 节 缺 血 综合 征 

眼 面 麻痹 综合 征 
RAS EE 
眼皮 肤 白化 病 


(92) 
(92) 
(243) 
(144) 
(209) 
(55) 
(15) 
(85) 
(105) 
(271) 
(271) 
(220) 
(220) 


(91) 
(243) 
(35) 
(31) 
(45) 
(259) 
(45) 
(85) 
(116) 
161) 
(220) 
(220) 
(163) 
(97) 
a12) 
(189) 
(118) 
(233) 
(233) 
(189) 
(191) 
(178) 
(193) 
(52) 


、 眼 一 口 一 生殖 器 三 联 综合 征 


眼皮 肤 黄 变 白化 病 综合 征 (15) 
眼皮 肤 酷 氨 酸 阴性 型 白化 病 综合 征 〈11) 
眼皮 肤 氨 酸 阳性 一 白化 病 综合 征 2) 
眼 一 皮肤 黑色 素 细胞 症 (193) 
REHE (21) 
眼 瞪 松 弛 一 甲状 腺 肿 及 双 层 裂 综 合 征 
(21) 
眼 瞪 三 联 征 (151) 
RENKI 51) 
眼 瞪 痉挛 一 口 一 下 颌 肌 张力 障碍 综合 征 
(42) 
(97) 
(103) 
(228) 
(172) 
(165) 
(165) 
(73) 
(189) 
(164) 
(100) 
(64) 
(117) 
(205) 
(259) 
(81) 
(185) 
(185) 
(140) 
(140) 
(140) 
(30) 
(30) 
AD 
(112) 


眼 瞪 一 类 一 下 颌 骨 综 合 征 
眼 粘膜 皮肤 综合 征 

眼 粘膜 皮肤 干燥 综合 征 

眼 一 脑 一 关节 一 骨骼 综合 征 
眼 一 脑 一 肾 综合 征 

眼 一 脑 一 肾 发 育 营养 不 良 综合 征 
RADA 

眼 一 小 脑 一 被 盖 综 合 征 
眼 天 疱 疙 病 

眼 部 挫伤 综合 征 

眼 部 挤 压 综合 征 

眼 部 风疹 

眼 部 牛 部 综合 征 

眼 部 慢性 进行 性 肌肉 获 缩 症 
REIZE 

眼 部 线虫 综合 征 

RAR 

眼 一 生殖 器 综合 征 

眼 一 口腔 一 生殖 器 综合 征 
眼 一 口腔 一 阴囊 皮炎 综合 病 
眼 一 口 一 生殖 器 综合 征 


眼 脊 椎 发 育 不 良 综合 征 
眼 一 耳 发 育 不 良 
REFERRE a12) 
眼 一 耳 一 脊椎 发 育 异 常 综合 征 (012) 
眼 一 耳 一 口 一 肾 红血球 生成 障碍 综合 征 
(140) 


422 索引 四 


服 一 于 一 肾 综合 征 a3) 
眼 一 耳 一 肾 贫血 综合 征 
眼 距 过 远 综合 征 
眼 咽 综合 征 
眼 咽 部 综合 征 
眼 一 咽 部 肌肉 营养 不 良 综合 征 
眼 一 咽 肌 营养 不 良 
眼 咽 一 肌肉 营养 不 良 综合 征 
眼 肌 阵 挛 综 合 征 
眼 肌 阵 挛 多 发 性 肌 阵 挛 综合 征 
眼 肌 型 肌 营 养 不 良 症 
眼 肌 麻痹 综合 征 (93) 
眼 肌 麻 兽性 突 眼 (115) 
眼 肌 麻 交 一 视网膜 色素 变性 综合 征 (26) 
有 眼 肌 麻 痹 一 小 脑 性 共 济 失调 综合 征 (188) 
眼 肌 麻 痹 一 共 济 失调 一 无 反射 综合 征 
(93) 
眼 肌 麻 兽 一 共 济 失调 一 深 反射 消失 综合 
征 (93) 
眼 肌 麻痹 一 运动 失调 一 反射 消失 综合 征 
(93) 
(192) 
(114) (146) 
(183) 
(142) 
(146) 
(146) 
(146) 
a10) 
10) 
(125) 
125) 
(256) 
(256) 
(202) 
(69) 
(216) 
(70) 
(216) 


(118) 
(183) 


(183) 
(183) 
(225) 

(81) 
(147) 
(258) 


MRLE JA fi SB GR AGE 
眼 肌 病变 综合 征 
眼 肌 无 力 症 

眼 直 肌 假 性 麻痹 综合 征 

眼 外 肌 营 养 不 良 综合 征 

眼 外 肌 营 养 障碍 性 眼 肌 病 
眼 外 肌 营 养 障碍 性 综合 征 
眼 外 肌 广泛 纤维 化 综合 征 
眼 外 肌纤维 化 性 斜视 

眼 葡萄 膜 炎 一 胭 腺 炎 综 合 征 
眼色 素 层 腮腺 热 

眼色 素 层 一 脑膜 一 脑 炎 综合 征 
眼色 素 膜 炎 脑 炎 
眼色 素 弥 散 综合 征 

眼色 素 膜 一 类 风湿 关节 炎 综 合 征 
眼眶 综合 征 

眼眶 底 综合 征 

眼眶 尖 一 蝶 骨 综合 征 


(140) | 


(183) | 


(216) 
(41) 
(128) 
(128) 
(159) 
(159) 
(248) 
(58) 
(58) 
(78) 
(78) 
(78) 
(76) 
(100) 
(76) 
11) 
(236) 
(100) 
41) 
(179) 
(104) 
(58) 
(193) 


眼眶 尖 蝶 骨 综合 征 

最 眶 假 性 肿瘤 综合 征 
眼球 反 侧 偏 余 

眼球 焉 斜 综合 征 

RREN- LEESE 

眼球 震 烟 一 多 发 性 肌 阵 挛 综 合 征 
眼球 外 转 受 限 综合 征 

眼球 运动 失 用 性 综合 征 

眼球 运动 失 用 性 障碍 综合 征 
眼球 后 退 运动 综合 征 
眼球 后 缩 综合 征 
眼球 后 退 综合 征 

眼球 随意 突出 

眼球 挫伤 综合 征 

眼 随意 前 突 综合 征 
眼神 经 一 鼻 咽 综合 征 
眼神 经 皮肤 血管 瘤 病 

眼 一 神经 一 松 果 体 综合 征 
眼神 经 麻痹 综合 征 

了 眼 交感 神经 残 支 灼 痛 综合 征 

眼 运 动 纤维 再 生 错 向 综合 征 

眼 运 动 不 能 综合 征 

REA EEEE 

眼 上 颌 部 青 褐色 阁 (193) 
眼下 颌 面 骨 综 合 征 (99) 
眼 一 下 颌 一 面部 头颅 畸形 和 毛发 缺乏 症 
(98) 
(196) 
(199) 
(175) 
(175) 
(199) 
(175) 
(52) 
(58) 
(193) 
(212) 
(212) 
(165) 


眼 腺 综合 征 

眼 一 齿 综合 征 

眼 一 齿 一 骨 综 合 征 

眼 一 齿 一 骨 发 育 不 全 

眼 一 牙 综合 征 

眼 一 牙 “ 指 发 育 障碍 综合 征 
眼 鼻 区 综合 征 

眼 位 一 听 神 经 障碍 综合 征 
眼 一 偏 头痛 综合 征 

眼 一 泌尿 一 关节 综合 征 
眼 一 尿道 一 滑 膜 综合 征 
勒 韦 综合 征 
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HERRA (84) 颈 部 按 伤 综合 征 (26) 
ELAK (245) 斜视 综合 征 (239) 
眶 上 裂 视 神经 也 综合 征 (216) 斜 颈 淋 巴 管 扩张 综合 征 (38) 
眶 上 裂 综 合 征 (216) 维生素 Bi 缺乏 一 视神经 病变 (7) 
眶 尖 综 合 征 (216) 维生素 Bl 缺乏 性 神经 病变 (7) 
眶 尖 一 蝶 骨 裂 综 合 征 (216) 维生素 B, 缺 乏 证 (140) 
眶 底 综合 征 (70) 维尔 纳 综合 征 (267) 
船坞 角膜 结膜 炎 (221) 维 拉 特 综合 征 (254) 
船坞 性 结膜 炎 (221) 维 一 奥 综合 征 (270) 
碎 缩 性 泪腺 一 唾液 腺 萎缩 综合 征 (228) 患 侧 视 神经 萎缩 健 侧 视 乳 头 水 肿 综合 征 

萎缩 性 肌 强 直 病 (233) (96) 
萎缩 性 肌 强直 综合 征 (233) AKARE a13) 
营养 性 水 肿 综合 征 (154) 基底 细胞 痣 综合 征 (113) 
营养 不 良 综合 征 (154) 基底 膜 剥 脱 综合 征 (27) 
营养 不 良性 弹性 组 织 变 性 (118) 基底 动脉 供血 不 足 综 合 征 (237) 
营养 不 良性 册 强 直 (233) 猫 叫 综合 征 (63) 
营养 障碍 性 肌 强直 (233) 猫眼 一 肛门 闭锁 综合 征 (48) 
萨 耳 获 曼 综合 征 《220) 猫眼 综合 征 (48) 
菲 尔 蒂 综合 征 (92) 猫 抓 伤 病 (196) 
颈 静 脉 筷 综合 征 (253) 猫 抓 一 眼 一 穆 综 合 征 (196) 
颈 动脉 供血 不 足 综合 征 (47) 蛋黄 状 黄 班 变性 (35) 
颈 动 脉 系统 缺 血 综合 征 (47) 蛋白 沉积 一 类 脂 沉积 综合 征 (249) 
颈 动 脉 功能 不 足 综合 征 (47) 粘膜 性 角膜 炎 (221) 
颈 动脉 阻塞 综合 征 (47) 粘膜 一 皮肤 一 眼 综合 征 (30) (234) 
颈 动脉 一 海绵 窦 综合 征 (207) 粘膜 一 皮肤 一 眼 部 综合 征 (103) 
颈 肋 综合 征 (9) 粘膜 黑 斑 一 肠 息肉 综合 征 (200) 
颈 一 眼 一 听 神 经 综合 征 (268) 粘膜 粘连 性 萎缩 性 大 疱 性 皮炎 64) 
颈 一 眼 一 面部 畸形 (268) 粘 多 糖 ! 型 综合 征 (133) 
颈 一 眼 一 耳 综合 征 (268) 粘 多 糖 型 增多 症 (132) 
颈 性 眩 尝 综合 征 (26) 粘 多 糖 沉 积 病 N 型 (181) 
颈 内 动脉 一 海绵 窦 瘘 综合 征 (207) 粘 多 糖 沉 积 1 型 (133) 
颈 内 动脉 血管 瘤 综合 征 (141) 粘 多 糖 沉 积 病 1 型 (132) 
FØRE NAN MEG Å TE (130) 粘 多 糖 沉积 病 i 型 (170) 
颈 交 感 神经 麻痹 综合 征 (130) 粘 多 糖 病 1 :型 (133) 
颈 交 感 神经 刺激 征 (34) 粘 多 糖 病 I 型 综合 征 (133) 
颈 交 感 神经 刺激 综合 征 (34) 粘 多 糖 N 型 (181) 
颈 交 感 神经 兴奋 综合 征 (34) 粘 多 糖 一 Vi 型 (170) 
颈 交 感 神经 汶 惹 综合 征 (34) 粘 多 糖 V1 型 代谢 训 乱 综合 征 (170) 
颈 后 交感 神经 综合 征 (26) 粘连 综合 征 (142) 
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粒 细胞 缺乏 性 咽炎 (223) 
粒 细胞 缺乏 综合 征 (223) 
颅 神经 核发 育 不 良 综合 征 (178) 
颅骨 垂体 黄 瘤 综合 征 (123) 
颅骨 一 干 解 端 发 育 异常 综合 征 。 《208) 
颅骨 内 板 增生 综合 征 (179) 


颅 一 眶 一 眼球 神经 管 闭合 不 全 综合 征 
(37) 


颅 一 眶 一 眼神 经 管 闭 合 不 全 综合 征 〈37) 


颅 面 骨 形成 不 全 (19) 
颅 面 骨 发 育 不 全 症 (19) 
颅 面 骨 发 育 不 全 综合 征 (19) 
颅 面 畸形 综合 征 (98) 


颅 面 畸形 一 侏儒 一 腓骨 缺失 综合 征 (154) 
FKH BE) 综合 征 
(49) 


颅 底 扁平 症 (20) 
颅 底 凹陷 症 (20) 
颅 一 腕 一 瞪 板 营养 不 良 (100) 
颅 一 腕 一 瞪 板 营养 不 良 综合 征 。“〈100) 
颅 一 锁 一 成 骨 不 全 (169) 
颅 发 育 障碍 多 指 WD MERATE) 
颅 动脉 炎 综 合 征 (131) 
颅 内 动脉 进行 性 闭塞 综合 征 (243) 
第 一 弓 综合 征 (97) 
第 一 鳃 弓 综 合 征 (97) 
第 四 脑室 综合 征 (25) 
第 四 脑室 异 水 孔 闭 锁 (68) 
第 四 脑室 侧 孔 一 中 孔 闭 锁 综合 征 (68) 
弹力 性 假 黄 瘤 (118) 
弹力 性 皮肤 (82) 
弹力 过 度 性 皮肤 (82) 


梅毒 性 一 耳 源 性 眼球 震 业 综合 征 (126) 
梅毒 性 一 耳 一 眼球 震 业 综合 征 。 126) 


梅 一 罗 综合 征 (173) 
梅 因 布 格 综合 征 (174) 
车 哑 一 视网膜 变性 综合 征 4) 


FEFARMEREHRATE (250) 
更 哑 和 色素 性 视网膜 炎 综 合 症 。 “(250) 


REREHUA a4) 
蕉 一 视网膜 色素 变性 综合 征 (250) 
黄斑 部 盘 状 变性 (143) 
黄斑 部 营养 不 良 伴 芍 哑 症 a4) 
黄斑 一 莹 哑 一 营养 障碍 综合 征 (14) 
黄斑 囊 样 水 肿 (139) 
黄 瘤 性 肉芽 肿 (123) 
黄 瘤 病 (123) 
黄色 斑点 状 视网膜 变性 (144) 
黄色 肉芽 肿 病 (123) 
黄 变 型 白化 病 综合 征 (15) 
黄色 白化 病 综合 征 (15) 
黄姜 一 过 高 性 高 脂 血 症 一 溶血 性 贫血 综 

合 征 (272) 
黄姜 一 肝 色素 沉着 综合 征 (79) 


球形 晶状体 一 短 指 畸 形 综合 征 。 “(166) 
球形 细胞 白质 营养 不 良 综合 征 。 (151) 


球状 白质 营养 不 良 综合 征 (151) 
球状 细胞 脑 硬化 综合 征 (151) 
BERRIRA E (218) 
假 性 眼 外 肌 麻痹 (218) 
假 性 硬化 症 (269) 
假 性 弹性 黄色 瘤 病 (119) 
假 性 脑 瘤 综合 征 (209) 
BERR (105) 
假 性 痴呆 综合 征 (105) 
LEN TL BK SE (7) 
假 性 格雷 夫 现 象 (104) 
假 性 上 脸 挛缩 症 (104) 
假 性 肌 无 力 (81) 
假 性 麻痹 综合 征 (86) 
假 性 弓形 体 病 综合 征 (220) 
假 性 副 甲 状 腺 功能 低下 (12) 
假 性 甲状 旁 腺 功能 减退 综合 征 。 (171) 
偏 视 协调 麻痹 综合 征 (96) 
偏 面 萎缩 (216) 
偏 侧面 部 萎缩 综合 征 (216) 
偏 头痛 性 血管 性 头痛 综合 征 (132) 
偏 头 痛 一 偏瘫 综合 征 (178) 


限 综合 征 425 


偏瘫 一 眼 肌 麻痹 性 偏 头痛 综合 征 (178) 谢 弗 综合 征 (221) 
偏 竣 一 家 族 性 偏 头痛 综合 征 (178) 谢 尔 德 综合 征 (222) 
FRE EE (195) 掌 一 趾 骨 化 障碍 综合 征 (222) 
BER (75) 掌 趾 角 化 综合 征 变异 型 (222) 
渗 出 性 多 形 红 讽 综合 征 (234) MERE 167) 
渗 出 性 视网膜 病 (55) 颌 面 骨 发 育 不 全 一 眼球 上 皮 样 囊肿 综合 
淋巴 管 扩张 综合 征 (38) 征 (112) 
淋巴 细胞 脑膜 神经 根 炎 (106) 蛛网 膜 下 腔 出 血 并 玻璃 体 出 血 症 (244) 
淋巴 肉芽 肿 (128) 蛛网 膜 下 腔 出 血 综合 征 (244) 
淋巴 肉瘤 (128) 蛛网 膜 下 腔 出 血 一 眼 出 血 综合 征 (244) 
淋巴 网 状 细胞 肉瘤 (128) 毯 层 视网膜 变性 综合 征 ao) 
隐 眼 畸形 综合 征 (175) 毯 层 样 反 光 综 合 征 (214) 
隐 眼 一 并 指 〈 幅 ) 综合 征 75) 乱 样 视网膜 反光 (214) 
隐 举 一 侏 血 一 肥胖 一 低 智能 综合 征 (205) BERAE (92) 
隐 性 手掌 一 脚底 角 化 症 (124) 暂时 性 哮 酸 粒 细胞 增多 性 肺炎 “(163) 
唾液 腺 肥大 (176) 斯 耶 格 伦 综合 征 I 型 (228) 
着 色 斑 息 肉 一 消化 综合 征 (200) 斯 蒂 尔 综合 征 (235) 
盖 利 尼斯 综合 征 a10) 斯 帝 克 勒 综合 征 (235) 
盖 斯 珀 里 尼 综 合 征 (108) 斯 塔 加 特 综合 征 (233) 
盖 一 柏 一 巴 综合 征 (106) 斯 坦 内 综合 征 (233) 
盖 若 德 综合 征 a07) 斯 坦 内 特 综合 征 (233) 
血行 性 角膜 溃疡 综合 征 (179) 斯 一 约 综合 征 (234) 
旋转 综合 征 (10) 斯 一 斯 综合 征 (232) 
控制 障碍 综合 征 (79) 斯 一 韦 综合 征 (236) 
麻痹 性 眩 测 综合 征 a10) 斯 一 拉 综 合 征 (229) 
痒 性 苦 癣 样 皮炎 综合 征 (16) 斯 路 德 综合 征 (230) 
康 拉 迪 综合 征 (60) 斯 旺 盲点 综合 征 (239) 
副 鼻 窦 炎 一 支气管 扩张 一 内 胜 转 位 综合 斯 旺 综合 征 1 型 (239) 
征 (145) 湿疹 一 感染 一 血小板 减少 三 联 症 综合 征 
酚 基 焦 葡 酸性 智力 发 育 不 全 (95) (270) 
BERTA VE DIET BEGER GE (159) 湿性 综合 征 (166) 
寇 蒋 氏 综合 征 (55) 椎 一 基底 动脉 综合 征 (237) 
累 里 综合 征 (160) 椎 动脉 基底 动脉 供血 不 足 (253) 
椎 动脉 基底 动脉 综合 征 (253) 

十 二 画 椎 动脉 受 压 综合 征 (26) 

BR BEG AE (12) 

NERE LE BOEL (35) 植 村 氏 综合 征 (251) 
晚期 婴儿 型 家 族 性 黑 腾 性 痴呆 (35) 植 烷 酸 积聚 综合 征 (211) 
晚期 少年 型 家 族 性 白痴 综合 征 (153) 提 尔 克 综 合 征 (248) 
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MORE IE Bk EE (28) 遗传 性 神经 原 性 肌 萎缩 GD 
AR EF ALEGRE (226) 遗传 性 白细胞 颗粒 异常 综合 征 (52) 
SEALE (28) ME HEHE BASE a3) 
葡萄 膜 一 口疮 综合 征 (30) MEER HEL AEG GE 
葡萄 膜 类 肉瘤 综合 征 (34) (250) 
葡萄 膜 血管 危 象 (203) 遗传 性 非 进行 性 角膜 营养 不 良 综合 征 
葡萄 膜 炎 腮 腺 热 综合 征 (124) (203) 
葡萄 膜 炎 一 类 风湿 性 关节 炎 综 合 征 〈69) 遗传 性 角膜 结晶 状 变性 (222) 
葡萄 膜 性 大 脑 炎 (256) 遗传 性 多 形 性 深层 角膜 变性 (203) 
葡萄 膜 一 脑膜 脑 炎 (256) 遗传 性 出 血性 肾炎 (13) 
葡萄 膜 一 皮肤 白斑 一 脑膜 脑 炎 综合 征 遗传 性 出 血性 毛细 血管 扩张 症 (213) 
(256) 遗传 性 家 族 性 先天 性 出 血性 肾炎 13) 
葡萄 膜 一 脑膜 综合 征 (256) 遗传 性 运动 失调 (41) 
葡萄 膜 一 脑 炎 综 合 征 (256) 遗传 性 运动 失调 综合 征 (41) 
葡萄 膜 渗 漏 综合 征 (250) 遗传 性 肌 萎 缩 症 (71) 
葡萄 膜 渗 漏 (250) 遗传 性 多 发 性 神经 炎 型 共 济 失调 综合 征 
葡萄 糖 脑 酰胺 沉积 病 (108) (211) 
晶状体 后 纤维 增生 综合 征 (244) 遗传 性 肾炎 (13) 
晶体 后 纤维 组 织 形成 (244) MERKER EHEER a3) 
FARER (27) 遗传 性 肾炎 神经 性 耳 功 综合 征 (13) 
KAR AES INGE GE (27) | 遗传 性 肾 功能 不 全 和 耳 萝 综合 征 。 (13) 
晶状体 冲 假 性 剥脱 (27) 遗传 性 血尿 一 肾病 一 耳 夺 综合 征 (3) 
SARA EMELIE QD 遗传 性 黄斑 缺损 (231) 
腔 静 脉 阻塞 综合 征 (238) 遗传 性 黄斑 缺损 综合 征 (231) 
脾 性 贫血 综合 征 (25) 遗传 性 黄斑 囊肿 (35) 
脾 功 能 亢进 综合 征 (25) 遗传 性 黄斑 变性 (126) 
MAKERE (25) 遗传 性 异 位 性 脂 质 病变 (87) 
腕 骨 隧 道 综合 征 (160) 遗传 性 小 脑 共 济 失调 一 夜 盲 一 多 发 性 神 
MERER MIE UD ÆR (210) 
腓骨 肌 萎缩 症 GD 遗传 性 共 济 失调 a01) 
遗传 性 色 氨 酸 加 氧化 酶 缺乏 病 (124) 遗传 性 共 济 失 调 性 一 多 发 性 神经 炎 (210) 
遗传 性 烟 酸 缺乏 定 (124) 遗传 性 共 济 失 调 多 发 性 神经 炎 综 合 征 
遗传 性 外 胚层 发 育 障碍 (226) 《211) 
遗传 性 进行 性 关节 一 眼病 (235) 遗传 性 共 济 失调 一 肌 萎缩 综合 征 (218) 
遗传 性 进行 性 肌 萎 缩 症 (51) 遗传 性 共 济 失调 伴 肌肉 萎缩 综合 征 (218) 
遗传 性 脑 白质 营养 不 良 (198) 遗传 性 智力 发 育 不 全 小 脑 一 晶状体 变形 
遗传 性 营养 性 淋巴 水 肿 (187) 综合 征 (169) 
遗传 性 颅 一 面 成 骨 不 全 (19) 遗传 性 弹性 组 织 萎 缩 a19) 
EERTE E E E (51) 遗传 性 良性 上 皮 内 角 化 不 良 (262) 


BESTE 


427 


遗传 性 良性 上 皮 角 化 障碍 症 (262) | 
遗传 性 大 泡 性 表皮 松 侯 综 合 征 (112) | 
遗传 性 骨 一 指甲 营养 不 良 综合 征 《162) | 
遗传 性 骨 指甲 发 育 不 良 综合 征 (162) | 
遗传 性 软骨 发 育 不 全 症 (162) 
遗传 性 软骨 营养 不 良 asn) 
遗传 性 畸形 性 骨 软 骨 营养 不 良 综合 征 | 
asv | 
遗传 性 眼球 萎缩 综合 征 (188) 
遗传 性 玻璃 体 视 网 膜 变性 (263) 


OG PEDER HA AE RI ME HE — BB AE 
(263) 


JG HE MAL EE HEGER (263) 


遗传 性 视神经 炎 a57) 
遗传 性 球 后 视神经 炎 a57) 
遗传 性 视 乳 头 中 央 胶 质 细胞 异常 综合 征 | 
(180) 
UG HERLIG IA 205 HEF AGE (250) 
遗传 性 视网膜 神经 原 类 脂 质 及 色素 变性 
(29) 
道 劳 汗 综合 征 (75) 
登山 者 综合 征 (2) 
普通 性 脆性 骨 化 症 an 
SEN DR EF AL (87) 
普尔 夏 综合 征 (208) 
HAGA TE (200) 
普 一 文 综合 征 (202) 
MR- MERRE (87) 
黑 尔 丁 综合 征 (128) 
黑 福 特 综合 征 (124) 
MERETE (184) 
黑色 素 细胞 痣 综合 征 (184) 
黑色 素 沉着 症 (193) 
黑色 肝 一 黄 盖 综合 征 (79) 
RRRA 07) 
HER å (118) 
阔 指 综合 征 (219) 
锁骨 颅骨 发 育 不 全 综合 征 (169) 
锁骨 下 动脉 偷 漏 综 合 征 (237) | 


锁骨 下 动脉 盗 血 综合 征 (237) 
锁骨 下 颈 动 脉 闭塞 性 血栓 性 动脉 炎 (241) 
富 一 里 综合 征 (105) 
富 兰 克 尔 综合 征 (100) 
富 兰 可 斯 综合 征 I 型 (98) 
富 兰 可 斯 综合 征 工 型 (98) 
硫 脂 沉积 病 (116) 
硫酸 角质 素 尿 症 (181) 
雅 各 德 综合 征 (141) 
雅 各 布 综 合 征 a40) 
雅 一 莱 综 合 征 41) 
短 指 一 晶状体 半 脱 位 综合 征 (166) 
短 颈 综合 征 (149) 
短 身体 合并 球形 晶状体 (166) 
短 身 材 一 球状 晶体 综合 征 (166) 
ARGE (223) 
超 音速 跳伞 综合 征 36) 
超女 性 综合 征 5å 
超 峻 综合 征 
森 德 莱 综 合 征 
森 一 威 综合 征 
裂孔 辣 一 斜 颈 综合 征 
裂口 综合 征 
博 哥 拉 德 综合 征 
博 温 病 
博文 综合 征 
斑 块 状 湿疹 综合 征 
斑点 状 视 膜 一 夜 盲 综合 征 
斑点 性 角膜 炎 (220) 
斑点 状 角膜 变性 ， (43) 
斑 蔡 综合 征 (25) 
FEE HETE SE aiz 
APER (215) 
痛 性 运动 不 能 综合 征 (178) 
强直 性 瞳孔 综合 征 (7) 
智力 发 育 不 全 一 小 眼球 综合 征 。 “188) 
智力 发 育 不 全 性 小 脑 晶体 变性 综合 征 
(169) 
智力 发 育 不 全 性 少年 性 痴呆 (149) 
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BRAGE a2) | 
奥 利 侨 综合 征 (190) 
瞪 皮肤 松弛 综合 征 (103) 
瞪 缘 粘 连 综合 征 (17) 
脸 裂 增 宽 征 (67) 
脸 裂 狭小 综合 征 (151) 
猴 头 畸 形 综合 征 (66) 
傍 视 乳头 脉络 膜 视网膜 炎 (142) 
循环 性 动 眼神 经 麻痹 (24) 
十 三 画 

BMG FI BROR AE (254) 
FØRTE REG AE (254) 
EA ED KA MED DE OLE A 

膜 炎 综合 征 (196) 


RE FEMRA (201) 
胆 裂 一 个 小 畸形 一 舌 下 垂 综合 征 。 (201) 


腺 一 咽 一 结膜 炎 (196) 
膝 状 神经 节 综合 征 (132) 
嗜睡 性 脑 炎 (258) 
嗜 伊 红细胞 肉芽 肿 (123) 
嗜 伊 红细胞 性 肺炎 (163) 
嗜 伊 红细胞 性 局 部 急性 肺炎 (163) 
嗜 铬 细胞 瘤 综合 征 (9) 
嗜 酸 细胞 性 肺炎 (163) 
嗜 苏丹 白质 营养 不 良 (198) 
BORK OE) ME (18) 
蜂窝 状 视网膜 变性 综合 征 (77) 
酷 氨 酸 阳 性 型 白化 病 (12) 
酷 氨 酸 阴 性 型 白化 病 av 
微 白色 闪烁 综合 征 (33) 
感染 性 神经 元 炎 (120) 
感染 后 神经 根 神经 病 (120) 
雷 佛 素 姆 综合 征 (210) 
雷 纳 综合 征 . (159) 
雷 一 塞 综合 征 (209) 
矮 妖精 综合 征 (75) 


路 易 综合 征 (162) 


路 一 巴 综合 征 

路 一 匹 综合 征 
跳动 眼 综合 征 

搏动 性 眼球 突出 综合 征 
搏动 性 突 眼 综合 征 
HE 

蓝 尿布 综合 征 

蒙 一 贝 综合 征 
蒙古 型 综合 征 
蒙古 样 白痴 


(164) 
(165) 
(147) 
(207) 
(207) 
(193) 

(77) 
(179) 

(76) 

(76) 


输尿管 炎 一 关节 炎 一 结膜 炎 综 合 征 (212) 


福 伊 克 斯 综合 征 

福 维尔 综合 征 ! 型 

福 维尔 综合 征 工 型 

柱 斯 特 ` 肯 尼 迪 综合 征 
柱 灵 综合 征 

福 一 威 综合 征 

BERTA JE 

BER AE OLE TE 
群集 性 头痛 综合 征 

锥 体 功能 不 良 综合 征 

锥 体 细胞 功能 障碍 综合 征 
畸形 性 骨 外 层 肥厚 综合 征 
畸形 性 骨 炎 

意外 栓塞 综合 征 
意外 性 眼 部 牛 瘟 

塞 斯 坦 一 切 奈 综 合 征 


嗅觉 缺失 一 性 腺 机 能 减退 综合 征 


十 四 画 


赛 一 德 综合 征 

赛 臣 瑞 综合 征 

赛 尼 奥 综合 征 
赛 克 综合 征 

精神 性 视 固定 麻痹 综合 征 
精神 耗竭 综合 征 


(94) 
(96) 
(97) 
(96) 
(95) 
(97) 
(132) 
(203) 
(132) 
(120) 
(120) 
(194) 
(194) 
(185) 
(205) 
(49) 
(144) 


(220) 
(225) 
(224) 
(224) 

(25) 
(186) 


精神 发 育 不 全 一 小 角膜 一 小 头 综合 征 


(146) 


(169) 
(148) 
(148) 

(44) 
(230) 
(230) 
(230) 
41) 

(66) 
(216) 
(206) 
(206) 
(160) 


精神 幼稚 白内障 综合 征 
"精子 缺乏 
精细 管 发 育 不 全 
碱 性 乳 综合 征 
蝶 肚 神经 节 综合 征 
蝶 胆 神经 节 疼 痛 综合 征 
蝶 肚 神经 节 刺 激 综合 征 
蝶 后 间隙 综合 征 
蝶 鞍 上 脑膜 瘤 综合 征 
蝶 骨 裂 视神经 管 综合 征 
蝶 骨 上 颌 窝 综合 征 
ME ØSE GERE 
TNA AGE 
SOBER RE) KE (167) 
ki D ME a67) 
kI D 一 细 长 指 综合 征 (167) 
鼻 睫 状 神经 综合 征 (52) 
鼻 神 经 综合 征 (52) 
鼻窦 炎 一 支气管 炎 一 内 脏 异 位 综合 征 
(145) 
11) 
11) 
(145) 
(86) 
(123) 
(26) 
(26) 
as) 
a749) 
(79) 
(187) 


鼻 咽 癌 性 眼神 经 综合 征 

鹿 咽 癌 颅 神经 综合 征 

鼻 肺 脏 器 异 位 合并 白内障 综合 征 
膜 性 肾 小 球 肾病 
慢性 组 织 细胞 病 

慢性 充血 性 脾 肿 大 综合 征 
慢性 颈 关节 炎 综 合 征 

慢性 局 限 性 苔 癣 综合 征 

慢性 萎缩 性 多 发 性 软骨 炎 综 合 征 
慢性 自发 性 黄姜 

慢性 遗传 性 下 肢 淋巴 性 水 肿 
慢性 婴儿 型 脑 硬化 症 (198) 
慢性 特 发 性 黄 瘤 病 (123) 
慢性 锁骨 下 动脉 一 颈 动 脉 阻 塞 综 合 征 
(241) 
(259) 
(259) 
(171) 
《171) 


慢性 进行 性 眼 外 肌 麻 痹 症 
慢性 进行 性 核 性 眼 肌 麻 痒 
慢性 肾 功能 不 足 综合 征 
慢性 肾 小 管 机 能 不 全 综合 征 
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71) 
(107) 

2) 
(193) 
(136) 
(135) 
(135) 
(128) 
(127) 
(126) 

(23) 
(148) 


慢性 肾 小 管 功能 不 足 综合 征 

褐 黄 病 

HC BEE AE 

BRGRØE 

HARRE 

替 次 森 综 合 征 I 型 

赫 次 森 综合 征 【 型 

替 马 综合 征 

赫 瑞 克 综 合 征 

赫 瑞 斯 顿 综合 征 

疑 核 一 月 但 一 丘脑 麻痹 综合 征 

罕 丸 曲 细 精 管 变性 

瘙痒 素质 综合 征 (16) 

缩 窗 性 大 动脉 炎 (241) 

BRT MR — EG EL NR HÅ 
发 育 不 全 一 手足 徐 动 症 综合 征 (63) 

静止 性 夜 育 综 合 征 (189) 


十 五 画 


(45) 
(45) 
(166) 
(70) 
(73) 
(72) 
(69) 
(198) 
(12) 
(12) 
(240) 
(240) 
(90) 
(93) 


增生 性 骨 肥 大 综合 征 

增生 性 骨膜 肥厚 综合 征 

增生 型 先天 性 中 胚层 营养 不 良 
NG GE 

德 维 克 综合 征 

德 * 兰 吉 综 合 征 1 型 
FERIERE TE 

播 散 性 硬化 症 

播 散 性 纤维 性 骨 炎 

播 散 性 赛 性 纤维 性 骨 炎 

播 散 性 红斑 狼疮 

播 散 性 红 更 狼疮 综合 征 

播 散 性 脂肪 肉芽 肿 综合 征 
HERA HER 

额 前 叶 肿瘤 征 (96) 
额 叶 基 底部 综合 征 (96) 
MEHE ARNE ERRATE) 
MER RØRTE 2) 
额 骨 内 板 增生 综合 征 79) 
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索引 四 


额 骨 内 板 骨 质 肥 厚 综合 征 
酸性 麦芽 糖 酶 缺乏 综合 征 
på Te Eg 
震荡 后 综合 征 

膝 状 神经 节 综 合 征 
BER 

鞍 内 池 综 合 征 

BE 
BARE 

鞍 隔 缺损 综合 征 

疗 痕 样 晶体 后 纤维 增生 症 
NEED THOEN 

潘 科 斯 特 综合 征 

潘 费 尔 特 综合 征 

MK SED 

潜水 员 病 
潜水 员 综 合 征 

潜伏 性 垂直 性 隐 斜 综合 征 
醇 肝 综合 征 

量 一 德 综合 征 
草 样 真菌 病 


+78 


称 仁 综合 征 

糖尿 病 一 侏 侍 一 肥胖 综合 征 
糖尿 病 性 肾 小 球 硬化 
糖尿 病 性 眼球 突出 成 骨 不 全 
糖尿 病 一 肾病 综合 征 

糖 脂 代谢 障碍 

糖 脂 质 沉着 综合 征 

糖 脂 质 沉积 症 
WERE I 型 

凝视 皮质 性 麻痹 综合 征 
凝视 的 心理 性 麻痹 
REE 
HF AAI AER SE OE 
橡胶 样 皮肤 病 
橡皮 人 综合 征 


(179) 
(203) 
(197) 
(92) 
(132) 
(66) 
(84) 
(84) 
(84) 
(84) 
(244) 
(164) 
(195) 
(198) 
(75) 
(75) 
(75) 
(254) 
(272) 
(183) 
(225) 


(179) 
(172) 
47) 
(124) 
(147) 
(87) 
(87) 
(87) 
(203) 
(25) 
(25) 
a9) 
aD 
(82) 
(82) 


枝叶 切除 行为 综合 征 

票 叶 切除 后 行为 变态 综合 征 
村 动脉 炎 综 合 征 

桥 下 颌 关节 综合 征 


桥 颌 关节 疼痛 一 功能 订 乱 综合 征 


EARRA 


标 骨 岩 部 一 蝶 骨 十 字 交 叉 综合 征 


材 骨 岩 部 蝶 骨 间 踪 综合 征 
桥 骨 岩 尖 综合 征 
桥 骨 岩 尖 部 骨髓 炎 


(150) 
(150) 
(131) 

(62) 

(62) 
(114) 
(141) 
(141) 
(114) 
(114) 


磺 基 艾 杜 糖 醛 酸 硫酸 脂 酶 缺乏 综合 征 


RAGE 
MG AE 
FG EE I Å 
BIR E 


(132) 
(130) 
31) 
(132) 
(129) 


糙 皮 病 一 小 脑 性 运动 失调 一 肾 性 氨基 酸 


RERE 
镜 幻像 综合 征 
默 比 优 斯 综合 征 I 型 
默 比 优 斯 综合 征 1 型 
默 西法 兰 德 综合 征 


十 七 画 


SHE 

EIGA GE 

9 fa BE PESO GE 

魏 耳 德 旺 克 综合 征 

有 外 肌 一 提 上 瞪 肌 伴随 运动 
FORGE 
RRIARI 
RØRGAE 

鳞 骨 骼 生殖 器 综合 征 
瘤 性 神经 肌 病 
癌 前 皮炎 

瘤 前 期 皮肤 病 

痛 性 肌 无 力 综合 征 
REFRE 


24) 
(166) 
(178) 
(178) 
(172) 


(38) 
(38) 
(256) 
(268) 
(167) 
(38) 
(170) 
(206) 
(84) 
(81) 
(40) 
(40) 
(81) 
(69) 
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BAREK (70) 链 副 神 经 节 瘤 综 合 征 (9) 
辟 从 神经 炎 综 合 征 (70) 
臂 一 基底 动脉 供血 不 足 (237) +58 
十 八 画 SID FE fa BE VEGG AGE (256) 
AMAR DLP ER i a27) 二 二 三面 
镰刀 状 细胞 病 (127) 
镰刀 状 红细胞 贫血 (127) REREH (35) 
RE — FØRA E (70) BEE FA TER BRA E (58) 
磷脂 胆 礁 脑 酰胺 沉积 病 (186) METER a2) 
磷脂 细胞 内 蓄积 症 (186) 于 性 纤维 性 变 综合 征 (67) 
EEE HEER (28) 
二 十 一 画 囊肿 样 视 网 膜 血管 瘤 (259) 
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